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Streszczenie

Cel pracy: W ciggu ostatnich lat wprowadzono nowe techniki do szybkiej diagnostyki aneuploidii u ptodu. Jedng
Z takich technik jest QF-PCR oparta na analizie wybranych kilkudziesieciu roznych polimorficznych markerow STR.
Dla badanych aneuploidii specyficznos¢ metody QF-PCR oceniana jest na 99,97 %.

Celem pracy byta ocena czy metode QF-PCR z zastosowaniem komercyjnego zestawu mozna stosowac jako
Jedyng do diagnostyki prenatalnej w przypadku wystepowania wysokiego ryzyka aneuploidii chromosomow 13, 18,
21, Xi'Y, z pominieciem hodowli komdrkowych i petnej analizy cytogenetycznej chromosomaow.

Materiat i metody: Materiat do badania stanowit DNA wyizolowany z amniocytow (94 przypadki) i komorek
trofoblastu (6 przypadkéw). Badanie metoda QF-PCR przeprowadzono zgodnie z instrukcjg producenta testu.
Rozdziat produktow reakcji prowadzono z zastosowaniem sekwenatora ABI 310 Genetic Analyser, a analize
uzyskanych wynikéw wykonano przy uzyciu oprogramowania GeneMarker.

Wyniki: Wyniki badania QF-PCR uzyskano w 95 przypadkach na 100 badanych (95%). Nieprawidfowe
wyniki stwierdzono u 28 pacjentek (29,5%), w 5 przypadkach nie otrzymano wyniku. Wszystkie wyniki zostaty
potwierdzone w poZniejszej analizie cytogenetycznej. Prawidfowe wyniki badania QF-PCR uzyskano u 67 pacjentek
(70,5%). W grupie tej stwierdzono jednak w badaniu cytogenetycznym trzy nigprawidfowe wyniki niedotyczgce
chromosomdw analizowanych metodg QF-PCR. Ponadto dwa nieprawidfowe i trzy prawidtowe wyniki stwierdzono
w badaniu cytogenetycznym u pacjentek, u ktorych nie uzyskano wyniku badania QF-PCR.

Whioski: QF-PCR jest szybka i wiarygodng metoda badania aneuploidii chromosomowych i moze byc¢ stosowana
Jako jedyna z pominieciem petnej analizy kariotypu, jednak tylko w przypadkach podejrzenia u ptodu trisomii 13, 18,
21, lub aberracji liczbowych chromosomu X. W pozostatych sytuacjach pacjentce powinno by¢ oferowane badanie
kariotypu ptodu z komdrek uzyskanych po hodowli.
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Abstract

Objectives: Recently, new techniques for rapid diagnosis of fetal aneuploidy have been introduced into clinical
practice. One of these is QF-PCR, based on the analysis of several polymorphic markers, STRs. The specificity of
the QF-PCR method is estimated at about 99.97%.

The aim of the study was to assess whether commercial kit QF-PCR can be used as the only method for rapid
prenatal diagnosis of chromosomes 13, 18, 21, X and Y aneuploidies, omitting cell culture and complete cytogenetic
analysis of fetal chromosomes.

Material and methods: DNA from amniocytes (94 cases) and trophoblast cells (6 cases) was analyzed with
QF-PCR according to the manufacturers protocol. The obtained products were separated using ABI 310 Genetic
Analyzer and the resulting data were analyzed using GeneMarker software.

Results: The results of QF-PCR were obtained in 95 out of 100 cases (95%). Abnormalities were found in 28 cases
(29.5%). All these results were confirmed in subsequent cytogenetic analysis. Normal results were obtained in 67
patients (70.6%). However, in that group, we found three chromosomal aberrations other than those analyzed by
QF-PCR. Additionally, two abnormal and three normal karyotypes were found in patients with inconclusive QF-PCR
results.

Conclusions: QF-PCR is a fast and reliable tool for chromosomal aneuploidy analysis and can be used as the only
method without a full analysis of the karyotype, but only in cases of suspected fetal 13, 18, 21 trisomy or numerical
aberrations of X chromosome. In other cases, fetal karyotype analysis from cells obtained after cell culture should
be offered to the patient.

Key words: aneuploidy / prenatal diagnosis /| QF-PCR

Wstep

Polskie Towarzystwo Ginekologiczne rekomenduje przepro-
wadzenie u kazdej kobiety w ciazy niecinwazyjnych badan prze-
siewowych prenatalnych w kierunku najczestszych wad rozwo-
jowych i aberracji chromosomowych ptodu. Postgpowanie takie
pozwala na wytonienie grupy pacjentek majacych podwyzszone
ryzyko wystapienia wyzej wymienionych nieprawidtowosci pto-
du [1].

Jednym ze wskazan do wykonania inwazyjnego badania
prenatalnego jest podejrzenie aneuploidii, tj. aberracji liczbowe;j
chromosomow piciowych lub autosomalnych. Aneuploidie sa
najczesciej wystepujacymi zmianami genetycznymi u plodow.
Stwierdza si¢ je w okoto 60% samoistnych poronien, w 6% mar-
twych urodzen oraz u 0,6% zywo urodzonych dzieci [2].

Inwazyjne badania prenatalne polegaja na pobraniu materia-
hu zawierajacego komorki ptodu: amniocyty, komdrki trofoblastu
(kosmoéwki) lub limfocyty krwi pgpowinowej. Materiat ten moze
by¢ wykorzystany do wykonania badan cytogenetycznych i/lub
molekularnych. Badanie cytogenetyczne, czyli ocena kariotypu
ptodu, wymaga zatozenia hodowli komérkowych w celu uzyska-
nia chromosomdéw (widoczne na etapie podziatu komorkowego:
metafazy). Standardowo do analizy aberracji liczbowych i struk-
turalnych chromosomoéw stosowane sa metody cytogenetyki kla-
sycznej (barwienie i prazkowanie chromosomow). Badania takie
sa kosztowne, pracochtonne i dlugotrwale. W przypadku amnio-
punkcji czy biopsji komsowki trwajq $rednio okoto 2-3 tygodni,
a w przypadku krwi pgpowinowej od 3 do 10 dni [3].

W ciagu ostatnich kilkunastu lat wprowadzono nowe, szyb-
kie techniki do diagnostyki najczestszych aneuploidii chromoso-
mowych plodu [4]. Pozwalaja one na znaczne skrdcenie czasu
oczekiwania na wynik badania (zwykle do 24-48 godzin), ob-
nizenie kosztow badania i zmniejszenie naktadu pracy. Do tech-
nik tych nalezy Rapid-FISH (Fluorescent in situ Hybridization,
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hybrydyzacja fluorescencyjna in situ), ktory wykonywany jest
na niechodowanych jadrach komérkowych wyizolowanych bez-
posrednio po pobraniu materiatu ptodowego. Inne, jak QF-PCR
(Quantitive Fluorescent Polymerase Chain Reaction), ilo$ciowa
fluorescencyjna reakcja polimerazy), BoBs (BACs-on-Beads,
sztuczne chromosomy bakteryjne na mikrokulkach) czy techni-
ka MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification,
mulitipleksowa amplifikacja sond zalezna od ligacji) przepro-
wadza si¢ na DNA wyizolowanym z nichodowanych komodrek
ptodu. Do metod tych, z wyjatkiem MLPA, dostgpne sa odczyn-
niki z certyfikatem CE i IVD (Conformité Européenne, in Vitro
Diagnostic Medical Device), co oznacza, ze spetniaja wymagania
dyrektyw Unii Europejskiej [5].

Metoda QF-PCR oparta jest na analizie wybranych kilku-
dziesigciu roéznych polimorficznych markerow STR (short tan-
dem repeats — krotkie powtorzenia tandemowe). Obecne sg one
we wszystkich chromosomach i wystepuja zawsze w dwoch ko-
piach (w dwoch loci w chromosomach homologicznych), dzie-
dziczonych po jednej od kazdego z rodzicow. Markery STR jed-
nej pary moga by¢ jednakowej lub réznej dlugosci (r6zna liczba
powtdrzen) [6]. DNA ptodu wykorzystywany jest do przeprowa-
dzenia reakcji PCR, w ktdrej sekwencje STR ulegaja namnozeniu
przy uzyciu znakowanych fluorescencyjnie starteroéw. Detekcja
fluorescencji produktéw PCR odbywa si¢ podczas elektrofore-
zy kapilarnej na sekwenatorze. Analiza ilo§ciowa i jakosciowa
markerdw STR, zlokalizowanych w obrgbie badanych chromo-
somow, pozwala na okre$lenie ich liczby. Wynik badania uzna-
wany jest za pewny, jesli co najmniej dwa markery dla danego
chromosomu sg informatywne, czyli heterozygotyczne (réznej
dhugosci). Pozostale markery moga by¢ nieinformatywne, czy-
li pojednycze. Obecnos¢ pojedynczych markeréw STR wynika
z faktu odziedziczenia jednakowych kopii od obojga rodzicow,
pacjent jest homozygota w stosunku do takich markerow [7].
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Rycina 1. Picture of collagen staining using Picro-Cirius red. 200x magnification.

Panel markerow STR, dedykowany do badania aneuploidii,
obejmuje chromosomy: 13, 18, 21, X i Y. Stwierdzenie obecnosci
3 kopii sekwencji dla badanych markeréw danego chromosomu
oznacza rozpoznanie u ptodu trisomii tego chromosomu. (Rycina
1). Natomiast obecnos$¢ pojedynczych sekwencji dla wszystkich
badanych markeréw danego chromosomu oznacza rozpoznanie
jego monosomii u ptodu (dotyczy to najczesciej chromosomu
X). Metoda QF-PCR umozliwia takze diagnostyke triploidii
u ptodu. W takim przypadku wszystkie badane markery wyste-
puja w trzech kopiach. QF-PCR pozwala rowniez na wykrycie
obecnosci dwdch linii komoérkowych o réznym kariotypie (mo-
zaicyzm) na poziomie >15% [4, 5, 7, 8].

Standardy wykonywania metody QF-PCR sg $cisle okreslo-
ne. Do badania nalezy uzywac jedynie DNA wyizolowanego z:

*  komorek ptynu owodniowego, lub

*  komorek trofoblastu (powyzszy materiat nie moze za-

wiera¢ krwi lub innych tkanek kobiety cigzarnej), lub

* limfocytdow krwi pgpowinowej (niezawierajacej do-

mieszki krwi cigzarnej). W przeciwnym wypadku ist-
nieje ryzyko czg¢sciowej lub calkowitej kontaminacji
materiatem pochodzenia matczynego.

Cel pracy

Celem pracy byta ocena czy metod¢ QF-PCR z wykorzysta-
niem zestawu Devyser Compact v3 CE IVD (Devyser) mozna
stosowaé jako jedyna, w przypadku wystgpowania wysokiego
ryzyka aneuploidii chromosoméw 13, 18, 21, X 1Y, z pominig-
ciem hodowli komdrkowych i pelnej analizy cytogenetycznej
chromosomow.
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Materiat i metody

Materiat do badan stanowit DNA wyizolowany z amniocy-
tow (94 przypadki) i komorek trofoblastu (6 przypadkow). Ma-
teriat zostat pobrany w szpitalach i klinikach ginekologicznych
Dolnego Slaska i wojewddztwa opolskiego. Sredni wiek kobiet
w ciazy poddanych inwazyjnemu badaniu prenatalnemu wynosit
34,5 lat (£5,2), z czego 47 kobiet (47%) byto w wieku 19-34 lata,
37 (37%) w wieku 35-39 lat, a 16 (16%) w wieku 40-46 lat. Ptyn
owodniowy byl pobierany pomigdzy 15 a 19 tygodniem ciazy
a w dwoch przypadkach w 20 i 23 tygodniu ciazy. Wskazania do
badan prenatalnych przedstawiono w tabeli 1.

Kazdorazowo po pobraniu ptynu owodniowego lub komo-
rek trofoblastu:

1) izolowano DNA i przeprowadzano szybkie badanie
QF-PCR oraz

2) zaktadano po 2 hodowle komérkowe w celu wyko-
nania analizy chromosomdéw metodami cytogenetyki
klasycznej.

1zolacjg DNA zamniocytow i komorek trofoblastu wykonano
z uzyciem zestawu QIAamp DNA Mini Kit (Qiagen) zgodnie
z instrukcja producenta, wykorzystujac do izolacji odpowiednio:
2-3 ml plynu owodniowego lub 2-3 wypreparowane kosmki.
Do badania kwalifikowano tylko klarowny ptyn owodniowy
bez zawartosci krwi (zgodnie z wymaganiami producenta testu
Devyser).

Badanie metoda QF-PCR zostalo prowadzone zgodnie
z instrukcja producenta testu Devyser Compact v3 CE IVD
(Devyser). Za kazdym razem analizowano w sumie 26 rdznych
sekwencji STR dla nastgpujacych chromosoméw: 13 (5

Ginekologia
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Tabela I. Zestawienie wskazan do badania inwazyjnego.
Wyniki o .
Wskazanie do badania ?ggfgggl :;'m’: W);gl;igggllllclﬂzwe W:vzy);ls“t(l?ie
cytogenetyka) cytogenetyka)

Test*, ryzyko >1:50 + NT>95c + wady w USG 10 2 12
Test*, ryzyko >1:50 + NT>95¢ 7 6 13
Test*, ryzyko >1:50 + USG 3 5 8
Test*, ryzyko 1:50-1:300 + NT>95¢ - 5 5
Test*, ryzyko 1:50-1:300 + USG 2 4 6
Tylko NT>95¢ 2 6 8
Tylko test*, ryzyko >1:50 2 10 12
Tylko test*, ryzyko 1:50-1:300 - 15 15
Tylko wady w USG 5 5 10
Tylko wady ptodu we wczesniejszej cigzy - 2 2
Nieprawidtowy NIPT 1 - 1
Tylko wiek >35 lat 1 4 5
Brak danych - 3
RAZEM 33 67 100

* test potaczony | trymestru (combined test) — potaczona ocena danych z USG i z testu biochemicznego z krwi (poziom wolnej podjednostki

beta gonadotropiny kosméwkowej i biatka cigzowego PAPP-A

Tabela I1. Wyniki badania QF-PCR i badania cytogenetycznego.

Nr9/2015

Wyniki badania QF-PCR Cytogenetyka klasyczna
+21 12 14
+18 7 7
+13 4 4
monosomia X 4 4
XXY 1 1
RAZEM 28 (29,5%) 30 (30,3%)
prawidtowy zenski 35 36
prawid}owy zenski + nieprawidtowe 1 1
badanie cytogenetyczne 46,XX,del(4)(p15.2)
prawidtowy meski 29 30
o ek perdone |
mos 46,XY/47 ,XY,+mar

RAZEM 67* (70,5%)

69 (69,7%)

brak wyniku/nieinformatywny

(kontaminacja) 5

1 (QF-PCR prawidiowy meski)

RAZEM 100

100

*w tym 3 przypadki z nieprawidtowym badaniem cytogenetycznym, gdzie zmiana nie dotyczyta chromosoméw badanych metodg QF-PCR

**w tym 2 wyniki nieprawidtowe z trisomig 21, 2 wyniki prawidtowe meskie, 1 wynik prawidtowy zenski
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markerow), 18 (5 markerdéw), 21 (6 markerow), X (7 markerow),
Y (5 markeréw) oraz czterech fragmentéw kontrolnych (na
chromosomach X, 31 7).

Produkty reakcji PCR byly rozdzielane w czasie elektrofore-
zy kapilarnej przy uzyciu sekwenatora ABI 310 Genetic Analyser
z oprogramowaniem GeneScan Analysis software version 3.1.2
(Applied Biosystems) z zastosowaniem POP-4 Polymer (Ap-
plied Biosystems) oraz standardu wielkosci LIZ 500 size stan-
dard (Applied Biosystems). Analiz¢ uzyskanych produktéw PCR
(ich liczby i wielkos$ci) wykonano przy uzyciu oprogramowania
GeneMarker software version 1.85 (SoftGenetics LLC) zgodnie
z wytycznymi producenta testu Devyser Compact v3.

Badanie cytogenetyczne przeprowadzono wedtug klasycz-
nych metod, z dwoch niezaleznych hodowli [9]. W kazdym przy-
padku analizowano standardowo po 15 metafaz tacznie z obu
hodowli, z rozdzielczos$cia prazkowa co najmniej 300 prazkow.

Wyniki

Wyniki badania QF-PCR uzyskano w 95 na 100 badanych
przypadkow (95%) — tabela II.

W pigciu przypadkach nie uzyskano wyniku ze wzgledu na:
1) zbyt malq ilos¢ i stabg jakos¢ DNA wyizolowanego z amnio-
cytow — dwa przypadki (w badaniu cytogenetycznym: prawi-
dtowy kariotyp meski i zenski) lub 2) obecno$¢ dodatkowego
profilu DNA (wynik nieinformatywny, kontaminacja materiatem
pacjentki) — trzy przypadki (w badaniu cytogenetycznym odpo-
wiednio: a) prawidtowy kariotyp meski, b) i c) kariotyp meski
z trisomig 21).

Nieprawidlowe wyniki QF-PCR stwierdzono u 28 pacjentek
(29,5%). Wsrod nieprawidlowych wynikéw trisomig¢ chromoso-
mu 21 zdiagnozowano u 12 ptodéw (12,6%), trisomi¢ chromoso-
mu 13 u 4 ptodow (4,2%), trisomi¢ chromosomu 18 u 7 ptodow
(7,4%), monosomi¢ chromosomu X u 4 ptodow (4,2%) a triso-
mi¢ chromosoméw ptciowych (XXY) u 1 ptodu (1,1%). Wszyst-
kie wyniki zostaly potwierdzone w pozniejszej analizie cytoge-
netycznej (100% powtarzalno$ci wynikow nieprawidtowych).

Prawidtowe wyniki badania QF-PCR uzyskano u 67 ptodow
(70,5%), 36 ptodow plci zenskiej i 31 ptodéw plci meskiej. We
wszyskich przypadkach wynik badania QF-PCR zostat potwier-
dzony badaniem cytogenetycznym (brak anueploidii chromo-
somow 13, 18, 21, X 1 Y). W grupie tej stwierdzono jednak 3
nieprawidtowe wyniki niezwigzane z chromosomami analizowa-
nymi metoda QF-PCR:

1) delecj¢ na chromosomie 4

(p15.2)],

2) kariotyp mozaikowy z obecnoscig chromosomu markero-

wego [mos 47,XY,+mar/46,XY],

3) trisomi¢ chromosomu 9 [kariotyp 47,XY,+9].

W jednym przypadku nie uzyskano wyniku badania karioty-
pu ptodu (brak wzrostu hodowli komorek); w tym przypadku nie
zweryfikowano prawidlowego wyniku (pte¢ meska) uzyskanego
w badaniu QF-PCR.

[kariotyp 46,XX,del(4)

Dyskusja

Uzyskanie wyniku inwazyjnego badania prenatalnego w od-
powiednio krotkim czasie ma istotne znaczenie ze wzgledu na
wysoki niepokdj kobiety, towarzyszacy oczekiwaniu na wynik,
ale takze mozliwo$¢ podejmowania decyzji o kontynuacji lub
weczesniejszym zakonczeniu ciazy w przypadku stwierdzenia
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cigzkiego i nieodwracalnego uszkodzenia ptodu Iub choroby
zagrazajacej jego zyciu. Zgodnie z obowiazujacymi w Polsce
regulacjami prawnymi, tj. ,,Ustawa o planowaniu rodziny, ochro-
nie ptodu ludzkiego i warunkach dopuszczalno$ci przerywania
cigzy”, przedwczesne zakonczenie cigzy mozliwe jest w takich
przypadkach do momentu osiagnigcia przez ptdd zdolnosci do
samodzielnego zycia [10].

Wieloosrodkowe badania z réznych krajow, obejmujace
grupe kilkudziesigciu tysigcy pacjentek w ciazy, jednoznacznie
wskazuja na wysoka specyficznos¢ i czutos¢ techniki QF-PCR.
Udowodniono, ze w zakresie badanych aneuploidii QF-PCR ma
stuprocentowg skuteczno$é [3, 4, 7, 11]. Uzyskane przez nas wy-
niki sg zgodne z danymi literaturowymi, co potwierdza wysoka
uzytecznos¢ tej metody takze w polskich warunkach.

Dostgpne obecnie na rynku zestawy do QF-PCR posiadaja
certyfikaty jakosci CE i IVD, zatem moga one by¢ stosowane
zgodnie z polskim prawem do diagnostyki bez konieczno$ci
przeprowadzania pelnej walidacji metody [12]. Nie bez znacze-
nia jest oprocz czasu uzyskania wyniku, sposéb wykonania ba-
dania. Jest to tak zwany test jednoprobowkowy (one-tube test).
Stosunkowo nieskomplikowana jest takze interpretacja uzyska-
nych danych z wykorzystaniem odpowiedniego oprogramowania
komputerowego.

Warunkiem otrzymania wiarygodnego wyniku QF-PCR jest
odpowiednia jako$¢ DNA. W dwoéch przypadkach przeprowa-
dzonych przez nas badan nie uzyskano wyniku QF-PCR z po-
wodu ztej jakosci DNA (parametry A280/A260 ponizej 1,7),
wyizolowanego z plynu owodniowego, a w trzech wynik byl nie-
informatywny — kontaminacja materialem pacjentki. Przypadki
kontaminacji sg jednak rzadkie, jesli do badania stosuje si¢ tylko
klarowny ptyn owodniowy, dobrze wypreparowang kosmowke
lub krew ptodu o potwierdzonym pochodzeniu (badanie pozio-
mu hemoglobiny ptodowej). Ogranicza si¢ w ten sposob do mi-
nimum ryzyko kontaminacji probki uzyskanej od ptodu w fazie
przedanalitycznej [4].

Ograniczeniem metody QF-PCR jest jej ukierunkowanie
jedynie na najczestsze aneuploidie chromosomowe. Uniemoz-
liwia to wykrycie u ptodu innych aberracji chromosomowych.
W naszych badaniach sytuacja taka miata miejsce w trzech przy-
padkach (3,16%). Niemniej w kazdym z nich, oprocz podwyz-
szonego ryzyka trisomii chromosomowych (ryzyko >1:300),
w badaniu USG stwierdzono takze wady ptodu, jak 1) brak kosci
nosowej (NB), rozszczep wargi, ognisko hiperechogenne w ser-
cu, 2) liczne wady rozwojowe 3) podejrzenie przepukliny prze-
ponowej, matozuchwie. W dwoch ostatnich przypadkach zaob-
serwowano takze zwigkszong przeziernos¢ karkowa ptodu — NT
(nuchal translucency) powyzej 95 centyla.

Wyzej wymienione sytuacje dowodza, ze zlecanie badania
QF-PCR powinno nastgpowac tylko w $cisle okreslonych
przypadkach, gdy wskazaniem do badania jest tylko wiek
ci¢zarnej i/lub wyniki testdow przesiewowych wskazujace na
wysokie ryzyko wystapienia u ptodu aberracji liczbowych
chromosomoéw 13, 18, 21 i X. W przypadku, gdy stwierdzane
sa wady plodu w badaniu USG (w tym NT>3,5 mm) lub
wywiad rodzinny obciazony jest aberracja, dotyczacg innych
chromosomoéw niz badane, konieczna jest pelna analiza kariotypu
ptodu [7]. Dodatkowo zaleca si¢, w przypadku stwierdzenia
u ptodu trisomii w badaniu QF-PCR, wykonanie petnej analizy
cytogenetycznej lub badania cytogenetycznego u rodzicow
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w celu wykluczenia nosicielstwa translokacji robertsonowskiej
[7, 13]. Ma to istotne znaczenie z punktu widzenia poradnictwa
genetycznego.

Zaleta badania QF-PCR, w poréownaniu do techniki MLPA,
czy BoBs jest mozliwo$¢ odrdéznienia mozaikowosci u ptodu
od kontaminacji materialem pacjentki. Wykonanie profilu
STR dla cigzarnej i pordwnanie wyniku z wynikiem ptodu,
w ktérym stwierdzono dodatkowy profil markeréw STR lub
wynik prawidlowy zenski pozwala na jednoznaczne stwierdzenie
obecnosci w badanym materiale DNA cigzarnej, czego nie
umozliwiaja pozostale metody molekularne, oparte na badaniu
innych fragmentéw genomu [5, 6, 13].

Inwazyjne genetyczne badania prenatalne maja na
celu ustalenie, jaka zmiana w genomie plodu odpowiada za
obserwowane nieprawidtowe wyniki badan nieinwazyjnych. Nie
istnieje obecnie badanie laboratoryjne umozliwiajace wykrycie
wszystkich mozliwych zmian w genomie. Nie pozwala na to
nawet analiza genomu technika aCGH (array Comparative
Genomie Hybridization, porownawcza hybrydyzacja genomowa
do mikromacierzy) czy catogenomowe NGS (Next Generation
Sequencing, sekwencjonowanie nastgpnej generacji), ktore oprocz
szerokiego zakresu badania genomu sg jednoczes$nie badaniami
drogimi (szczegodlnie NGS) i wysokospecjalistycznymi oraz
wymagajacymi duzo wigcej czasu na analiz¢ niz badania
obecnie stosowane w diagnostyce prenatalnej [5, 13]. W zwiazku
z tym, wybdr danego typu badania laboratoryjnego zaleznie od
wskazania i decydowanie si¢ na badania o wezszym zakresie,
ale o krotszym czasie analizy i mniej kosztochtonne jest dobrym
i spelniajacym swa rol¢ kompromisem.

Whnioski

QF-PCR jest szybka i wiarygodna metoda badania aneuplo-
idii chromosomowych u ptodu, ktéra moze by¢ stosowana jako
jedyna w przypadku $cisle okreslonych wskazan (wysokie ryzyko
wystapienia aneuploidii u ptodu). W innych sytuacjach pacjentce
powinno by¢ oferowane badanie kariotypu ptodu. Wynik badania
QF-PCR powinien zawiera¢ jasng informacj¢ o mozliwosciach
diagnostycznych i ograniczeniach tej metody.
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