A (human)genetika
alapja




Genom diagnhosztika

- szuletés elott
- tunetek megjelenése elott

- hordoz6 diagnosztika



Prenatalis genetikai diagnosztika indikacioi

* egyik szulo egy kiegyensulyozott transzlokaciot
* hordoz
« anyai életkor
(csak szam szerinti kromoszomalis eltérés!!!)
 kéros ultrahangos kép
« koros 1. TM szurovizsgalat (Triple-Test, fet. DNA)
* ismert kromoszéma hiba egy csaladtagnal

= Betegség valoszinusége > Beavatkozas szovodmeénye



Szuletes elotti diagnosztika

« kizarni / kimutatni egy (ismert) génhibat

* kizarni / kimutatni egy kromoszoma rendellenességet

N

vizsgalatok vizsgalatok
- Triple-Test (anyai vérvétel) - Méhlepény biopszia
- Ultrahang - Magzatviz vétele

- Fetalis DNA az anyai vérbol



Mehlepéeny biopszia (CVS)

Eredmény: - direkt vizsgalat =1 nap
- tenyésztés = 2-3 hét

eredmény a 14. hét elott
vetélés ca. 2-3%

anyai sejtek jelenléte (~0,5% - 6,5%)
nem alkalmas bizonyos biokémiai vizsgalatoknal




Magzatviz vétele

- tenyésztett fetalis sejtek (15 ml)
- gyors test o
- eredmény ca. 2 hét utan | l o

- nagyon megbizhaté (>99%)

- elorehaladt terhesség
- hosszu vizsgalti ido (sejttenyésztés)
- magas koltségek



Szuletés elotti vizsgalatok
PKD PID

Polar body Preimplantacio Prenatal



A petesejt megtermeékenyitéseétol a 8-sejt
allapotig torteno embrionalis fejlodés
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Preimplantacios diagnosztika

Feltetel:
.-mesterséges megtermékenyités
Modszer:
e 1-2 sejtet eltavolitanak az embrionalis halmazbal
(16-sejt-stadium utan)
 a sejtek genetikai vizsgalata > informacio
minden egyes embrio genetikai allapotarol >
a vizsgalt sejtek elpusztulnak
 embrio(k) amelyik a gén hibat hordozza
elhalnak
 embrio(k) amelyik a gén hibat nem hordozza
belltetik az anyai méhbe/lefagyasztjak



Preimplantacios diagnosztika

Eltavolitott sejt Eltavolitott sejt  Eltavolitott sejt

O

Embridé hordozza a Embridé hordozza a Embrid hordozza a
gén hibat gen hibat gén hibat

Embrié nem hordozza a gén hibat,
beulltetés



PID: altalanos indikacio

e csaladi kromoszéma rendellenesség
e csaladi génhiba

... azok szamara, akik prenatalis diagnosztikat
kKivannak de egy terhesség megszakitasa nem
jon szoba



PID 01

ICSI: 05.2012 — terhesseg nem kovetkezett be
09.2012 (melyhutott petesejtekkel):
vetélés a 8. héten, 46,XX,rob(13;14)+14

Ismétlodeési valoszinuseg rob(13;14)pat esetében:
*Abortusz: 13%

*Trisomia 13: 1-2%

*UPD 14pat: 0,5%



R

két akrocentrikus
kromoszoma

P

u.n. Robertson
transzlokacio

a rovid karok
elvesznek




A genetikal tanacsadas
elengedhetetlen barmely

prenatalis vizsgalatnal, de
kulonosen a PID-nél!



Preimplantacios diagnosztika

Pro * sajat gyermek amelyik a csaladi génhibat nem hordozza

* terhesség megszakitas (és invaziv prenatalis diagnosztika)

elkerulheto

» kevesebb spontan vetélés csaladi kiegyensulyozott kromoszoma
hiba esetében

Kontra - fejlodoképes emberi embrio(k) elpusztitasa
« Senkung von Hemmschwellen

* Nem elfogadott alkalmazas veszélye

» Jog egy egészséges gyermekre

« szelekcio a fogyatékos emberek ellen

* A tarsadalmi szolidaritas megosztasa
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Prenatalis diagn. kovetkezményei

e A kismama felesleges szorongasat megszunteti

Terapia megkezdese

A szulés modjanak megtervezese
Elokészulet egy sérult gyermek felnevelésére
Terhesség megszakitasa

e Nyomas a modszer igenybeveételére
e Egészséges gyermek elvarasa

e a genetikai karosodas tulbecslese

e Bunbak kikialtasa

e A szolidaritas meggyengitese



Aus Hinrichsen:Human-Embryologie



Polkorper gyujtes




) 81elsuonal1a(

Aneuploidie-Screenings
Methoden und Detektionsraten
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Vizsgalandd anyag: verminta a kismamatol
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Modszer: kromoszoma specifikus DNS
mennyiségeinek osszehasonlitas
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GACTTAAAATCGGAATCGATGCCCAAACTT

GAATCGATGCCCAAACGGGGTCAAAGTTCCC



Modszer: kromoszoma specifikus DNS
mennyiségeinek osszehasonlitas
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Testprinzip: zweite Generation
Allel-Verhaltnis polymorpher SNP‘s
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SNP = single nukleotid polymorphism
Analyse der Allelzahl fur SNP's auf Chromosom 21

I vaterlich I mutterlich = 1:1 = normal

I vaterlich I mutterlich 1 mutterlich 2 = 1:2 = Trisomie 21




Prénatalis genetikai vizsgalat modszerei

1. Trimenon 2. Trimenon 3. Trimenon

Ultrahang

Nyaki vastagodas

Triple-Test
NIPD
Magzatviz

Meéhlepény

Koldokzsinor

0 6 9 1215 18 24 30 36 (SSW)

Valdszinuség . Diagnosztika .




NIPD

*egyre tobb betegsegre alkalmazhato

*sem anyara sem gyermekre nem veszeélyes
*a vizsgalat egyre olcsobb lesz

*a terhesseg megszakitasa az 5. hettol lehet
*PID helyett ha gyogyszeres terhesseg

megszakitas szoba jon
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“Your baby is developing very nicely.
Would you like to send him an e-mail?”



