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5. Analiza i wynik badania

ZAKLAD GENETYKI MEDYCENET
Insiﬂui‘ PRACOWNIE CYTOGENETYKI

H H ul. Kasprzaka 17z, 01-211 Warzzawa
Matki i Dziecka Tel: (+22) 32 77 145; Fag: (+32) 32 77 361

WYNIK BADANIA DIAGNOSTYCZNEGO METODA

POROWNAWCZEJ HYBRYDYZACJI GENOMOWET (CGH)

‘Numer badania:

sCGH- Material badany: Jrew

Fumer rodowodu:

Fumer DNA;

Lekarz laernjacy:

O:rodel kiernjacy:

| WEKAZANIA DO Miepainesprawnosc mielskmalna w ztoprin lekkim, hipotenia, matogbowis wrodzons.
BADANIA:
WYKONANE BADANTA:
METODA oligarukleotydowa calozanamona (Conniure Consttiional w3 (8x60k), Oxford Gepe
BADANIA: Techeolesy, GRChIThE1S) o srednisl rozdziclezosd 120 kg
TWYNIK: p "
ish del{10)(gl1.22q11.22)(RF11-TTIK6-) pat.arr[GR.Ch3T] 10q11.22q11.23(462630456 51T43082)x]
NIEFRAWIDLOWY
INTERFEETACTA: Stwierdzono niezrownowazenis genomu w postaci igherarpcizing) delecji diusieso ramiznia chromozomu 10
pary wreionie 10q11.22011.23 o wislkosct ~3 4% Mpa.
Wynik badania zosta} potwierdzony metoda FISH ().
Bademia metodz FISH u rodzicow pacjentki () wykazaly, ze stwierdzoma zbemacja jest pochedzenia
ojcowskiego.
Ab nnbe}meﬂmcwkoﬂuufdhldh.w@mmm]m’emdﬂmkegmy Mﬁ(ﬁl\mﬁﬂllﬂﬂ}'
CHAT(OMIM 1134307". Delecje tezo regionu opisywane sa u pacientow ze zmisnmyvmi cechami klinicznveni
takimi jak: cpdznienie rozwoju pay , miepakospraneost intelektoalna, pa.li.nc:ka. zaburzenia
zachowania, hipotomia, niskoroskosc, ma.hg,hme chroniczoe zaparcia, bezdech semmy i moga lyc
dziedziczone od rodzicow riewykazujacych objawaw klimiczmyckh
Abermacia nalezy do zmian o charakterze patogenaym,
TALECENIA: Walazara konsultacja w Poradni Genetyczne].
IRODLA i E-mu.m:ﬂ;
- . cwarw rarechnmn.
INFORMACTT: 1 % Lm.x:?mmalm.m.:-u neciprcal duplicstions of 10112148127 ineluding CHAT ard SLOIZAT are
likely siodel by compley bew-uupy pepeats, Elem bk 2012 Tin: 3% 1516579,
T UWAGT: Amaiiza nmm sastosowanide techeiki CGE do mfm_,m matody boleapil solakuleeng
i aleleafi flemey w frteiryveh ki ) pesamy fadrm. Mateds 4n
wamyitkie de u_;pawpu-_uanu zesgoly m mﬂm & ¥z zoeiany fiazky bagii DNA, idrd da ehcn'..
ebeener mie buby pewignana = i
Matods fe mie wulrywe :rdmoua_-un}gﬁ mmﬁmgq_ mﬂl‘f_ﬂ i mn:mh-w-aj’:: nirwiaiiiage siopein. Fosadfe, sid
ideniufikiie skt ey = 82 i zE seeldmg J’.L—h kagdd DNA ewiis M
jednsredsigiditkis. Imurg, ligstiy kagii DNA & ke s i dg i
w wiriby badesia, Disfg warianidw ma Sesenid.
_Warszawa,
Wylonal: ! Zatwierdzil:




Pacjenci z niepelnosprawnoscia intelektualna/opoznieniem rozwoju psychoruchowego/
zaburzenia ze spektrum autyzmu/padaczka

¥

Zmiany liczby kopii fragmentow DNA - CNVs

v v

>LAGODNE CNVs < > PATOGENNE CNVs < > RZADKIE CNVs -
znane warianty duze aberracje chromosomowe DOTYCHCZAS NIE OPISYWANE <
polimorficzne czgste w znane zespoty mikrodelecji/ interpretacja oparta o informacje
populacji ogdlnej mikroduplikacji z internetowych baz danych:
zwigzane z danym zaburzeniem geny zlokalizowane w regionie aberracji
‘ neurorozwojowym podobne przypadki kliniczne
Wynik prawidlowy ‘ ‘ ‘ ‘
Wynik nieprawidlowy Geny powigzane Geny — kandydaci Brak korelacji
z cechami mogace odgrywac genotyp —
Klinicznymi role w patogenezie fenotyp
chorob
y
> PATOGENNE CNVs < l
> POTENCJALNIE
PATOGENNE CNVs <
Dalsza analiza kliniczna |
I diagnostyka, np.: >CNVsO
test w kierunku zespotu FraX NIEZNANYM

badanie mutacji genow ZNACZENIU
inne testy diagnostyczne KLINICZNYM <
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Display
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Sample Information
Experiment: Sample ™) ! Reference ™ ~
Sample ID : 114855

Genome Section
1:0 5:150,265,770 3,085 BiMb
1

Phenotype :

FE File : 5619189135 257517740755 114855, txt
Design : 075177 (075177)

Edit Customise

# Mapped Probes : 58790/61538

X-Separation : 0.006510906

DLR Spread:0.1215

Red Signal Intensity : 539,542

Green Signal Intensity : 303,615

Red Background Noise : 3.0215

Green Background Noise : 2.055

Red Signal-to-Hoise Ratio : 195,117

Green Signal-to-Noise Ratio : 150,107

Signal Intensity Ratio : 1.9103

Grid Alignment : Pass

Green Signal Reproducibility :

Red Signal Reproducibility : 0.0343

Negative Controls (Red) : 4.8319

Controls (Green) :5.3515

- - Non-Uniform Features :0.02% v
Gene - Zoom in —

meAY Aneuploidy Summary

Zaa0s

CNVRegions LOHRegions  Target Regions

HE | i . i ull
b [ u [ chroma... Start Stop #Probes  Classific... Size Meanl... GainfLoss
5| 8 7113656 7151825 |4 )leiusl_ 38.17kb [0.6594  |Gain
£ 12 116714 |116714.. 5 Undlassi 271b  -0.7118 |Loss
i 14 107146... 107182 10 Undlassi.. 33.94kb 0.4924 Gain
S 17 1895061 7 Undlassi.. 156.46kb 0.4518  Gain
2 17 34750763 4 Undlassi.. 282.33kb 03986 Gain
3 n Undlassi.. 186.32kb 03609  Gain
x 76118 [161232 6 Undlassi.. 85.11kb |-1.2832 |Loss
b I\ 27254 |111232 4 Undlassi.. 83.98kb -1.7838 |Loss
I\ 997293 |1136473 8 Undlassi... 139.18kb (03385  Gain
i I\ 702 12 Undlassi.. 10.22kb 0.4647  Gain
\d 2 Unclassi.. 22.16kb 04125 |Gain
¥ 126928817 26943521 20 Unclassi... 14.71Kb 0.4511  |Gain
\3 27006933 27021661 18 Undclassi.. 14.73kb_|0.4985 |Gain

Add Remove Export
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i [ o nme annz: faual T Ll s [ o i e e [ @ @z

i B T 0 T i e v
i3 |i4 =) Sample Information
i |2
-2 Experiment: Sample ™ / Reference ™ ~
Chromosome Section Sample ID : 114855
7,075,487 7,113,656 451K 7,151,625 7,189,354
Unclassified Phenotype :
i |
- i |
i, H s Ml ! | FE File : 5619189138 257517740755 114655 txt
i F h ' Design : 075177 (075177)
. = z : Edit Customise
h |
! ! # Mapped Probes : 55790/61538
1 i t X- on : 0.006510906
i | R Spread :0.1215
0 : | Ty d Signal Intensity : 589,552
o 1 ! de novo - parental origin of rearrangement undefined een Signal Intensity : 308.515
D ' - 'd Background Noise : 3.0215
H H «de novo - arising on maternal chromosome \een Background Noise : 2.055
' . de novo - arising on paternal chromosome d Signal-to-Noise Ratio: 155,117
I ! een Signal-to-Noise Ratio : 150,107
! 0 inherited from normal mother and father jnal Intensity Ratio : 1.5103
! ! = 5 id Alignment : Pass
i < ! ! I {pat) - inherited from normal father ey
i ! i | (mat) - inherited from normal mother d Signal Reproducibility :0.0343
| i i = .
L L _ |gative Controls (Red) : 4.8519
: : I (mat) - inherited from mother with similar phenotype to child \gative Controls (Green) :6.3515
CNV (seen in normal individuals) n-Uniform Features : 0.02% v
i [ 1 4a 2 FAMS0ASP [ 3 . )
siyte i 4 JIb e b (B [B )] VeerensembsedGeeninparents
5 P loid
gssvi 122385 Waiting on Parents % Aneuploidy Summary
g [ 4 ch E 4 e chrg:714 ! ®  Undlassified VRegions LOH Regions Target Regions
r e | y T
i17 (418 IR nssv1602004 = omo... Start  Stop #Probes  Classific... Size GainjLoss
. nssv1494918 Pathogenic
nssv1494912 uncertain significance View Aberration adlassified |271b 0.7118  |Loss
1 s nssv1494911 P e Y Edit Aberration Details adassified [33.99b  0.4924  |Gain
19 |s 20 nssv579063 ] ) ) ) . 3 nclassified [156.46kb  |0.4518 Gain
[l ——— potentially pathogenic View Signal Intensity Comparison  \|_xcificd 282 330 [0.9586  Gain
C| nssv579061 de novo View Region in... » aclassified |186.32kb |0.3609
o adassified [85.11kb 12832 |Loss
& i | Ao o . . N
s s !‘, : : Uncertain significance: likely pathogenic Validate i oms
ill 22 o ; 0 CNV (seen in normal idividuals) Classify (Initial) * yclassified [139.18kb 0.3385  Gain
I I
b I i likely benign Classify (Final) 5 lassified 10.22kb [0.4647 [Gain
! ' BECsy . , M0assified 22,16 |0.4125 (Gain
. 5| i i ¥ =0 wassified [14.71kb 0.4511  |Gain
v |[[lE D Loading... ' 7 Generate snapshot \lassified [14.73b  (0.4385  [Gain
5 ! !
o : ;
[ ' Loading '
i i add Remave Export
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i3 5‘1 i) ' Sample Information
-
-2 ' Experiment: Sample (] I Reference ™) ~
Chromosome Section STlals
7 075,487 7113 656 114 Sk 7151825 7189994
Unclassi Phenotype :
i i
i ]
1 | | FE File : SG19189138_ 257517740755 114355, 6t
1 | Design : 075177 (075177)
‘ = ; Edit Customise
h ]
! ! # Mapped Probes : 58790/61538
: : X-Separation : 0.006510906
I 1 DLR Spread :0.1215
o ) | e Red Signal Intensity : 533.542
. i Green Signal Intensity : 303,515
I I
| | o
! ! Green Signal-to-Noise Ratio : 150.107
0 0 Signal Intensity Ratio : 1.9103
; ; Grid Alignment : Pass
-1 0387
1 1 .0343
! ! Negative Controls (Red) : 4.8819
| | 7 prohes displayed Negative Controls (Green) : 53515
T T Hon-Uniform Features : 0.02% w
[ [ FAMOOASP | D Y [
jsfis i | by S Sy Sy S ST S -
E i i
g oAl Aneuploidy Summary
il gssvl 122385 allgasY ' Aneuploidy Summal
] [ 3
! 600048 (98.52%) - CNV Regions |OH Regions Target Regions
g |2 4 [ | L |
!17 §18 H | 3 chr3:129717908 (94.06%) chr8:7126188 (99.39%) chr8:7143195 (98.18%) chr8:7127951(98.18%) Chromo... Start Stop #Probes Meanl... Gainjloss
A o chr12:3476116 (94.1%) | 4 chr12:8345181 (95.85%) 7113656 (7151825 4 D Y
s[ i | 12 116714647 [116714817 |5 Undassified |271b 0.7118 |Loss
ull : nssv707612 14 107148712 [ 107182651 |10 Undassified 33.94¢b 04924 [Gain
ﬁ[ 17 18950617 19107073 7 Undassified 156.46Kb  |0.4518 Gain
:i[ Location chr8:7110811-7151825 17 34468431 34750763 |4 Undassified 282.33kb  |0.3986 Gain
.IE[ #Probes 5 22 18661699 18848020 5 Unclassified |186.32kb  0.3609 Gain
H ‘Gain/Loss Gain 113047 76118 161232 3 Undassified 85. 11Kb -1.2832 Loss
Copy Number 3 113128 i 27254 L1232 |8 Undassified 83.98kb | -1.7838  |Loss
Mean Log Ratio 0.3645 114574 ¥ 997293 1136473 8 Undassified 139.18Kb  |0.3385 Gain
Classification (Initial) Unclassified PD 1120 1 ¥ 25297478 25307702 |12 Undassified |10.22kb 0.4647 Gain
U Classification (Final) Benign DN i 25381434 25403604 24 Undassified 22, 16kb [0.4125  [Gain
A:: Standard Deviation 0.0836 = ¥ 26928817 26943521 20 Undassified 14.71Kb 0.4511 Gain
il P-Value 0 ¥ 27008933 27021861 |18 Undassified |14.73b [0.4985  [Gain
Inheritance Not tested
Inheritance Coverage 0%
Automation Level 100%
Gender Male Add Remove Export
Experi Notes
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:
E . . 3 . k : o . : = . Sample Information
: 1 t i Sample ™ / Reference ™) ~
Genome Section ST DS EEEE
1:0 550,265 770 73565
i & Ancuploidy Summary x [ n
a3 Chromosome Summary chr 114855 f
- 1 Normal #
i, Lo e > Normal i FE File : SG19189138 257517740755 114855, txt
f ’ — 3 Normal i Design : 075177 (075177)
— T e —_ — ,, I
0.3 T TT TTT 4 [Mormal B Edit Customise
-
1 5 [Normal 9 # Mapped Probes : 58790/51538
Jim o 02 i [Normal X-Separation : 0.005510306
i 2 7 [Mormal DLR Spread :0.1215
€ g, B INormal Red Signal Intensity : 533,542
£ B INormal Ll Green Signal Intensity : 308.515
s | = oo 10 INormal u
11812 il 1 Nermal i
i = 12 MNormal B
- E 01 I Green Signal-to-Noise Ratio : 150.107
. ] 13 Normal B Signal Intensity Ratio : 1.5103
s 14 Normal n Grid Alignment : Pass
i i 4 ; 15 INormal it Green Signal Reproducibility
13|14 15 Normal n Red Signal Reproducibility :0.0343
g ¥ 5 0.3 e I I J ) Ll 17 Normal e Megative Controls (Red) : 4.8819
- - = 1 - i Mormal i Negative Controls (Green) :6.3515
- 0.4 Non-Uniform Features : 0.02% v
A 5 15 INormal
il5 f16/ [I¥ 20 INormal a
El 1 2 3 4 5§ 8 7 8 9 10 11 12 13 14 165 16 17 18 18 20 21 22 X ¥ 21 Normal mwenga Aneuploidy Summa
ki Chromosoma 22 [Normal
X [Mormal CNVRegions LOH Regions Target Regions
] ] 114855 i Normal
!17 FRL Chromo... Start Stop #Probes  Classific... Size MeanL... Gainfloss
1 I 1 it i
L n n n m uo 8 7113656 |7151825 |4 Benign  |38.17Kb |0.6594  |Gain
3 o Loading 0 i i o 12 116714 116714... |5 Bemign (271b  |-07118 |loss
1 & f Loading i f i 0 g 14 107148 [107182.. |10 Benign  [33.94Kb 0.4924 |Gam
194 20 | [WE I Loading i I i W (2 18950617 Benign  |156.46Kb 0.4518  |Gain
(| il i Loading... i i i i = e EES 2RI S
7 1 Lali) I i I ] 22 18661699 18848020 5 Benign  |18632Kb 03609  |Gain
g H " H i "o HF{ 76118 161232 |6 Benign  |85.11Kb |-1.2832 |Loss
il A f i f i 0 g ¥ 27254 (111232 |4 Benign [83.98Kb |-17838 |Loss
i I El u Loadin i u i W |{pr 997293 (1136473 [8 Benign  |139.18kb 0.3385 |Gain
s i ’ i i i i Y osarmassorioalia [semign (10226 04647 [Gaim
= i I i i ] v 25381444 25403604 24 Benign  |22.16Kb 0.4125  |Gain
W I W i W = =
. i m m m i m m v 7 20 Benign  [14.71kb 0.4511 |Gain
IY ! ! Loading... ! ! m wn 07 27006933 27021661 |18 Benign  [14.73kb |0.4985 |Gain
i I i i "
W I W i W
I I I I W
i I i i "
W I W i W
W I W i W Add Remove Export
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Chromosome

Cytogenetic

Classification

Location (Final)
8 p23.1 7113656 7151825 38.17Kb | 0 Gain Benign
12 g24.21 116714647 | 116714917 | 271b 0.009 Loss Benign
14 q32.33 107148712 | 107182651 | 33.94Kb | 0.0028 | Gain Benign
17 p11.2 18950617 | 19107073 | 156.46Kb | 0.0097 | Gain Benign
17 g12 34468431 | 34750763 | 282.33Kb | 0.054 Gain Benign
22 g11.21 18661699 | 18848020 | 186.32Kb | 0.0018 | Gain Benign
X p22.33 76118 161232 85.11Kb | 0.1044 | Loss Benign
Y p11.32 27254 111232 83.98Kb |0 Loss Benign
Y p11.32 997293 1136473 139.18Kb | 0.128 Gain Benign
Y q11.223 25297478 | 25307702 | 10.22Kb | 0.0688 | Gain Benign
Y q11.223 25381444 | 25403604 | 22.16Kb 10.0978 | Gain___ Benian____ R
|
Y q 11.23 26928817 26943521 14.71Kb WSKAZANIA DO Cechy dysmorficzne, bruzdy poprzeczne, obrzek uogdlniony. obmizone napiecie micéniowe, VSD, thiszezak
BADANIA: ciala modzelowatego, hyperogenna tkanka mézgowa.
Y g11.23 27006933 | 27021661 | 14.73Kb

WYKONANE

BADANIA:

METODA Mikromacierz ohigonukleotydowa calpgenomowa (CytoSure Constitunonal v3 (8x60k). Oxford Gene

BADANIA: Technology, GRCh37/hgl9) o éredniej rozdzielczoéei 120 kpz,

WYNIK:
arr(X,Y)x1,(1-22)x2|
PRAWIDLOWY

INTERPRETACJA: | Nie stwierdzono niezréwnowazenia genomu.

ZALECENIA: Wskazana konsultacja w Poradni Genetyczne).

ZRODLA

INFORMACJI:

UWAGI: Analiza chromoesomdw z zastosowaniem techniki CGH do mikzomacierzy, (aCGH) jest metodg biologii molekularnej
preeznaczong do identyftkacyi delecfi { duplikaciiw istotnyeh klinicznie regionach genomu cxiowieka. Metoda ta wykrywa
wszysikie do tef pory poznane zespoly mikrodelecii [ mi i, a takie zmiany liczhy kopii DNA, ktdre do chwili
obecnef nie byly powigzane z rozpoznawanymi wezesnief zespodami
Metoda fa nie wykrywa zrownowaionych franslokacji, inwersji i mozaikowosci niewielkiego stopnia. Ponadio, nie
identyfikufe mutacii ktowych, utraty heterorvgotveznosé mniezwigzamef ze zmiang liczby kopii DNA oraz disomil
Jednorodzicielskiej. Zmiany liczby kopii DNA o charakterze lagodnym [ prawdopodobnie lagodnym nie sq uwzgledniane
w wyniku badania. Lista warianidw dostepna na Zyczenie.
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Sample Information

Sample (] / Reference ™) ~

Sample ID : 114374

Genome Section

10 5:150,265,770 3,085 B8Mb 12112 870,535
1 1

Phenotype :

FE File : 5519299145 257517741279 114974, txt
Design :075177 (075177)

Edit Customise

Red Signal Intensity : 553.028

Green Signal Intensity : 515.6565

Red Background Noise : 2.4321
Green Background Noise 1027
Red Signal-to-Noise Ratio : 231.525
Green Signal-to-Noise Ratio : 167.154
Signal Intensity Ratio : 1.0857

Grid Alignment : Pass

Green Signal Reproducibility :0.0316
Red Signal Reproducibility : 0.0231

-
=
T
-

(%]

-
w

Negative Controls (Red]
Negative Controls (Green) : 5.8461
- Non-Uniform Features:0.01% v
G avw
g
g A Aneuploidy Summary
H
i i H i . N m CNV Regions | OH Regions Target Regions
L H 1 " u i W TR I
!17 j18 1 1l i 1l o T m Chrom... Start Stop #Probes  Classifi... Size MeanlL... GainfLoss
o 5| Segmental Duplication - Zoom in 1 148936... 149754... |13 Benign  |B17.63Kb (03995 |Gain "~
a(l h || I | 1 1 || | [l 1 | I | o 1 1 (B0 2 45883 (66316 |2 Benign |20.43kb (03605 |Gain
& i i 8 7579816 7618142 |6 Benign | 3833Kb [0.7033 |Gain
|19 320 0 890113... B92461... [9 Benign | 234.82Kb [0.3933  |Gain
e |] 9 i m T L 107148... 107182... |10 Benign |33.94Kb [0.5296 |Gain
233002... 234552... |5 Benign Gain
9 i i n i i [T I 344820... 347273 |5 Benign Gain
3 3 1 I n I (1) " o I
i21 |27- 5 i D T e D o D WO i 17 443037... [33 Benign Loss
B z : z = T a x 161232 |6 Benion Loss
|2 1 " u " W TR n I3 1186768 |16 Benign Gain
" i u i W TR w =
. o n " u " o IR m X 14 Loss
IY 1 I il Loading... 0 o " o m Y 111232 |4 Benign Loss.
" i u i W TR w
" i u i W TR I Y 1136473 |11 Benign Gan
| " H " i noo " Y 252974... [253077... [12 Benign |10.22kb [0.7002 |Gain
1 " u " W [T n Y 253814... 254036... [24 Benign | 22.16Kb [0.6241 |Gain v
" i u i W TR w
me 1 I n I (1) " o I nn Add Remove Export
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Sample Information
Experiment: Sample ™) / Reference ™) A~
Sample ID : 114974

Chromosome Section

12,781,330 14,111,754 3 99t 15,442,478 o 16,772,502
1 1 P

Phenotype :

2

FE File : 5619299145 257517741279 114974 txt
Design : 075177 (075177)

Edit Customise

© # Mapped Probes : 53790/515338
X-Separation : -0.0443098
DLR Spread :0. 1125
. * : : [ - L] Q Red Signal Intensity : 553.093
hd i + * Green Signal Intensity : 515.665
1 1 Red Background Moise : 2.4321
0 i Green Background Noise : 3.1027
| Red Signal-to-Noise Ratio : 231.525
v e & * ® ¢ .‘.. B Green Signal-to-Noise Ratio : 167. 164
. . |
|
|
|
|
i

1

Signal Intensity Ratio : 1.0857

Grid Alignment : Pass

Green Signal Reproducibility :0.0315
Red Signal Reproducibility : 0.0251
Negative Controls (Red): 4.213

riorotes depiod | | Wscotrl (-5 351
Non-Uniform Features:0.01% v

et Aneuploidy Summary

CNY Regions  LOH Regions  Target Regions

I Chrom...  Start Stop #Probes  Classifi... Size Meanl... Gainfloss
| li4 '] 1 148936623 (14975425713 Benign  [817.63b [0.3995  |Gain ~
4 [4588a [e63l6 |2 Benign  |20.43b  [0.3605  |Gain
8 7579816 |7618142 |6 Benign  |38.3%b  [0.7039  |Gain
10 89011345 89246167 [9 Benign  |234.82Kb [0.3339  |Gain
! Location chr17:14111754-15442178 14 107146712| 10718265110 Benign  |33.94%b  [0.5296  |Gain
TAD. 2581 [T © Probes 51 15 23300254 [23455205 |5 Benign  |154.95kb [0.5049  |Gain
! 111492 Gain/Loss Loss 1 34482072 34727365 |5 Benign  |[245.29Kkb [0.5483  |Gain
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A number sign (#) is used with this entry because hereditary neuropathy with liability to pressure
palsies (HNPP) can be caused by deletion of the gene encoding peripheral myelin protein-22
(PMP22; 601097); duplication of PMP22 causes Charcot-Marie-Tooth disease type 1A (CMT14;
118220). Point mutation in PMP22 may result in HNPP or CMTIA.

¥ Clinical Features

This disorder may have been described first by De Jong (1947) who reported a family in which 1 man
and 4 women in 3 generations had recurrent peroneal neuropathy after digging potatoes in a
kneeling position. Families were reported by Davies (1954) and by Earl et al. (1964). The latter group
found that motor nerve conduction velocity (NCV) was reduced in some clinically normal family
members. Staal et al. (1965) studied a family in which members in 4 generations showed transient
unilateral peroneal palsies. The neuropathy manifested itself especially after prolonged work in a
kneeling position. The family, living in Holland, knew the disease as 'bulb diggers' palsy. Other
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Chromosome Start Gain/Loss Cytogenetic Location Classification (Final)
17 |1 148936623 | 149754257 | 817.63Kb | Gain q21.2 Benign
2 |4 45889 66316 20.43Kb | Gain p16.3 Benign
3 |8 7579816 7618142 38.33Kb | Gain p23.1 Benign
4 110 89011345 | 89246167 | 234.82Kb | Gain g23.2 Benign
5 |14 107148712 | 107182651 | 33.94Kb | Gain g32.33 Benign
6 |15 23300254 | 23455205 | 154.95Kb | Gain g11.2 Benign
7|16 34482072 | 34727365 | 245.29Kb | Gain p11.2p11.1 Benign
8 |17 14111754 | 15442178 | 1.33Mb | Loss pi2 Pathogenic
9 |17 44214814 | 44303795 | 88.98Kb | Loss g21.31 Benign
. T
10 (X 76118 161232 85.11Kb Loss P "WSKAZANIA DO Zespol cech dysmerficznych, podejrzenie rozszezepu podiluzdwkowego podniebienia, trudnosci
1] x 1044578 | 1186768 | 142.19Kb | Gain p;  -BADANIA: W kaomicniu.
12| x 8611004 |8698266 |87.26Kb | Loss Pl e
o 27204 |1M7232 | 85.98Kb | Loss P 'METODA Wikemaciece oligonidectydowa calogsaomona (CyiSurs. Constibional v3 (8%608), Oxford Gae
14| v 994453 1136473 142 02Kb | Gain o BADANIA: Technology, GRCh37/hg19) o dredniej rozdzielezodes 120 kpz
; . WYNIK:
15|Y 25297478 | 25307702 | 10.22Kb | Gain q ars[GRCh3T] 17p12(14111754_15442178)x1
16|y 25381444 | 25403604 | 22.16Kb | Gain q TR AWIDL O WY
17|Y 26928817 | 26942374 | 13.56Kb | Gain q
i ) "INTERPRETACJA: Stwierdzono niezréwnowazenie genomu w postaci interstycialne] delecji kedthiego ramienia chromosomu 17

18| Y 27008546 | 27021661 | 13.12Kb | Gain q pary w segionie 17p12 o wilkadei ~1.33 Moz,

Delecja w ragionie 17p12 obejmuje region zespotu dziedziczne] neuropatii z nadwrazliwodeia na veisk HNPP

{OMIM 1623500), w tym £ genéw kodujacych biatka Delecje tego regionu moga przejawiaé sie szerokim

spektrum objawdw klinicznych i moga byé dziedziczone od rodzicdw!2

Aberracja nalezy do zmian o charakterze patogennym.

ZALECENIA: Wskazana konsultacja w Poradni Genetycznej.

W celu ustalenia pochodzenia stwierdzonych aberracji oraz okreslenia ryzyka genetycznego w rodzinie nalezy
wykonac badanie metoda aC/GH v rodzicéw pacjenta. W tym celu nalezy pobraé od nich krew na EDTA.

ZRODLA i f’a‘?;ethh{et?lg@.\mu], hysiological and pathological findings of HNEP patients with 17pl2 deletion: a smzl

. . TEUT: siologic: 'O v ) - d 5 2=

INFORMACIL: centre experience. J Neurol Sclopbﬂjl-?l Jum 15;341(1-2):46- i;ll)c ! !

TUWAGI Analiza chromeosomow = zasiosewaniem techniki CGH do ; (@CGH) jest metody biologil molekularnef
przeznaczong do identyfikacii delecii | duplikaciiw i.sioe'rg.ck ka'mmame regwmch genemu crlowieka L{emda tawyknwa
u.qsr.he do tef pory poznane zaspody mmw a takze zmiany liczby kopii DNA, kidre do chwili

becnsj nie vy p z rozpo nmi wezesnis] zespolami.
Metoda ta nie wykrywa zréwnowssonych translokacii, mweryji | mozaikowosci niewielkiege stopnia Ponadto, nie
identyfitufe mutacfi punitowych, utraty heterozygofyeznof nlezwigsansf ze zmiang liczhy kopit DNA oraz disomil
jednoredzicielskiej. Zmiany liczby kopii DNA o charakterze lagodmm i prawdopodobnie lagodnym nie sq uwzgledniane
w wyniku badanio. Lisia warientdw dostepna na Zyczeniz.
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Clinical Report
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Abstract

Variable clinical presentations of patients with chromosomally detected deletions in the distal long
arm (q) of chromosome 4 have been reported. The lack of molecular characterization of the
deletion sizes and deleted genes hunders further genotype-phenotype correlation Using a validated
oligonucleotide array comparative genomic hybridization (0aCGH) analysis, we examined two
patient with apparent chromosomal deletions in the distal 4q region. In the first, 0aCGH identified
a 2 441 megabase (Mb) duplication and a 12.651 Mb deletion at 4q34.1 in a pregnant female who
transmuitted this aberration to her son. This mother has only learning disabilities while her son had
both renal and cardiac anomalies in the newbomn period. Unrecognized paternal genetic factors
may contribute to the variable expression. The second patient is a 17-year-old female with a
history of Pierre Robin sequence, cardiac abnormalities and learning disabilities. She was
diagnosed prenaglv with a de novo 4q deletion, and 0aCGH defined a 16 435 Mb deletion of
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METODA
BADANIA:

Mikromacierz oligonukleotydowa calogenomowa (CytoSure Constitutiopal v3 (8x60k). Oxford Gene
Technology, GRCh37/hgl9) o $redniej rozdzielczosci 120 kpz

WYNIK:

arr[GRCh37] 4q32.3¢34.1(167534545_175000523)x1
NIEPRAWIDLOWY

INTERPRETACJA:

Kariotyp zenski, stwierdzono niezrownowazenie genomu w postaci interstyeialne) delecyi diugiego ramienia
chromosomu 4 pary w regionie 4q32 3g34 .1 o wielkosci ~7,56 Npz.

Delecja obejmuje 18 gendéw kodujacych biatka, w tym m. in.: PALLD (OMIM 608092)!, NEK] (OMIM
604588) oraz wrazliwe na dawke geny: GALNTLG (OMIM 615138)!, HAND2 (OMIM 602407

Aberracja znajduyje sie w regionie zespolu delecji 4q opisywanego w przypadkach interstvcialnyvch
1 terminalnych delecji diugiego ramiemia chromosomu 4 pary zwiazanych z szerokim spektrum cech
klinicznych wystepujacych u pacjentéw?. Zgodnie z danymi literaturowymi region 4q33 zawierajacy geny
odpowiedzialne za rozwoj ukladu nerwowego, twarzoczaszki, koficzyn 1 palcéw oraz morfogeneze serca,
proponowany jest jako region krytvezny zespohu delecji 4q%24.

Aberracja nalezy do zmian o charakterze patogennym.

ZALECENIA:

Wskazana konsultacja w Poradni Genetyczne;.
W celu ustalenia pochodzenia stwierdzone) aberracji oraz okreslenia ryzyka genetycznego w rodzinie nalezy
wykonaé badanie metoda FISH u rodzicow. W tym celu nalezy pobraé od nich krew na heparyne w ciagu
dwoch miesiecy od daty wydania tego wyniku.

ZRODLA
INFORMACJI:

1.  htips:/omim.org

2. Strehle EM § wsp. Genotype-phenotype analysis of 4q deletion syndrome: proposal of a critical region. Am J Med Genet A
2012 Bep;158A(9):2139-31.

3. BenstAiwsp. Cytogenetic and array CGH characterization of an ifrachromosomal complex rearrangement of 4gina
patient with a dg-phenctype. Am J Med Genet A 2008 Jan 1;146A(1):110-5.

4. Rossi MR i wzp.. Clinical and genomic characterization of distal duplications and deletions of chromosome 4q: study of two
cases and review of the literature. Am J Med Genet A 2009 Dec;149A(12):2788-94.

UWAGI:

W provpadiu ebecnosci komdrek matczynych w badamym materiale analiza mofe nie wykazaé rrecgywistef liczhy
chromosomow pici. Badanie kontaminacji materialem matczynym nie jest wykonywane prred badaniem metodag aCGH,
W priypadku niezgodnosci analizy chromosomdw po hodowli komdrkowef ¢ wynikiem analizy aCGH bedzie wydany
wiynik ostateczny. Analiza chromosomdw z zastosowaniem techniki CGH do mikyomacierzy (aCGH) jest metodq biologii
molekularnej prreznaczong do identyfikacii delecji i duplikacii w istotnych flinicznie regionach genomu cziowiska.
Metoda ta wykrywa wszysthie do tef pory poznane zespodv wmikrodelecii | mikreduplikacii Metoda ta nie wykrywa
peliploidii, utraty heterozygotycznosci niezwigzane ze zmiang liczby kopii DNA, zréwnowaionych translokacji, inwersji
i mozatkowoici niewielkisgo stopnia. Ponadto, nie identyfihufe mutfaci punkiowych oraz gisomii fednorodzicielskisj.

Zgodnie ¢ rekomendacjami ESHG zmiany liczhy kopii fragmentéw DNA charalktervzufqee sie zmienng efspresjg i niskg
penetracig oraz zmiany o niepewnym znaczeniu kliniczmym nie sq wwzgledniane w wynikach badan prenatalnyeh. Na
proibe lekarza genetvka klinicznego mozZliwa jest retrospekiywhna analiza uzyskanego wyniku badania po urodzeniu

Aziarka
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Sample ID : 114269

Phenotype :

FE File : 56719299145 257517738973 114269, txt
Design :075177 (075177)

Edit Customise

# Mapped Probes : 53790/51538
X-Separation : 0.015388231
DLR Spread : 0.0243

Red Signal Intensity : 530.244
Green Signal Intensity :574.2
Red Background Noise : 4.2652
Green Background Noise : 5.7 741
Red Signal-to-Noise Ratio : 135.041

Green Signal-to-Noise Ratio : 113.5321

Signal Intensity Ratio : 0.3606

Grid Alignment : Pass

Green Signal Reproducibility :0.0439

Red Signal Reproducibility : 0.0462

Negative Controls (Red) : 6.9424

Negative Controls (Green) : 7.8368

Nen-Uniform Features : 0% v
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P Aneuploidy Summary

CNV Regions  LOH Regions Target Regions

Chromos... Start Stop # Probes Classifica... Size Mean Log... Gain/Loss
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WSKAZANIA DO
BADANIA:

Niepelnosprawnosc intelektualna, opoZnienie rozwoju psychoruchowego.

WYKONANE
BADANIA:

METODA
BADANIA:

Mikromacierz oligonukleotydowa calogenomowa (CyteSurs Constitutional v3 (8x60k), Oxford Gene
Technology, GRCh37/hgl9) o iredniej rozdzielczosci 120 kpz,

WYNIK:

arr[GRCh37] 14¢32.2(96870675_101331168)x3,17p12(14111754 15442178)x1

NIEPRAWIDLOWY

INTERPRETACJA:

Stwierdzono niezrdownowazenie genomu w postact duplikacp dlugiego ramienia chromosomu 14 pary
w regionte 149322 o wielkosci ~4.46 Mpz oraz delecyi krotkiego ramienia chromosomu 17 pary w regionie
17p12 o wielkosci ~1,33 Mpz.

Duplikacja w regionie 14q32.2 obejmuje 21 gendéw kodujacych biatka, w tym: eksony 3-18 genu AK7 (OMIM
615364)!, wrazliwy na dawke gen PAPOLA (OMIM 605553)!, FRKI (OMIM 602168)!, BCL1IB (OMIM
606558)!, CCNK (OMIM 603544)!, EMLI (OMIM 602033). wrazliwy na dawke gen ¥¥1 (OMIM 600013)?,
WARSI (OMIM 191050y, DLKT (OMIM 176290)'. W internetowych bazach danych (ClinVar?, Decipher®,
ClinGen*) opisano czterech pacjentéw z duplikacja tego regionu, w trzech przypadkach oceniona jako zmiana
o niepewnym znaczeniu klinicznym, w jednym przypadku oceniona jako zmiana o charakterze potencjalnie
patogennym. Aberracja nalezy do zmian o niepewnym znaczeniu klinicznym.

Delecja w regionie 17pl2 obejmuje region zespolu dziedziczne) neuropati z nadwrazliwoscia na ucisk HNPP
(OMIM 162500)!, w tym 8 genéw kodujacych biatka. Delecje tego regionu moga przejawiaé sie szerokim
spektrum objawdw klinicznvch 1 moga byé dziedziczone od rodzicéw!?. Aberracja nalezy do zmian
o charakterze patogennym.

ZALECENIA:

Wskazana konsultacja w Poradni Genetycznej.
W celu ustalenia pochodzenia stwierdzonych aberrac)i oraz okreélenia ryzyka genetycznego w rodzinie nalezy
wykonac badanie metoda aCGH u rodzicéw pacjenta. W tym celu nalezy pobra¢ od nich krew na EDTA.

ZRODLA
INFORMACII:

https:/omim.org

hitps:/www nchinlm nih gov/clinvar

https:wwnw. deciphergenomics.org

https://clinicalgenome. org

Luigsiti M et al, Clinical, newephysiological and patbologicel findings of HNPP patients with 17p12 deletion: a single-cenise
expetiencs. J'M@gg. 2014 Jup 15;341(1-2):46-50

L de L RS e

UWAGI:

Analiza chromosomdw z zastosowaniem techniki CGH do mifromacierzy (@CGH) jest metodg biologii molekularnef
prreznaczong do identyfikacyi delecii i duplikaciiw istotnyeh klinicznie regionach genomu cziowieka. Metoda ta wyirmywa
wszystkie do tef pory poznane zespoly mikrodelecii | mikrodunlikacii a takie zmiany liczby kopii DNA, ktdre do chwili
obecnef nie byly powigzane z rozpoznawanymi wezesnief zespolami.

Metoda ta nie wykrywa zrownowaionych translokacji, inwersji i mozaikowosci niewielkiego stopnia. Ponadto, nie
identyfikufe mutacii punktowych, utraty heterozygotyveznosc niezwigzangf ze zmiang liczby kopii DNA oraz disomii
Jednovodzicielskief. Zmiany liczby kopii DNA o charakterze tagodnym i prawdopodobnie lagodnym nie sq uwzgledniane

wownmiki hadamia Licte wearianidw doctanna nea suerenia
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WSKAZANIA DO

Zespot cech dysmorficznych, wada OUN, IUGR, niedobdor masy ciala, podejrzenie zespol Wolfa-

BADANIA: Hirschhorna.
 WYKONANE BADANIA:

METODA Mikromacierz oligonukleotydowa calogenomowa (CyteSure Constitutiopal v3 (8x60k). Oxford (Gepe

BADANIA: Technology. GRCh37/hgl9) o Sredniej rozdzielczosci 120 kpz,

WYNIK: arr[GRCh37] 4p16.3(75647_3725770)x1, 21q22.3(43739840_48086607)x3
NIEPRAWIDLOWY

INTERPRETACJA: Stwierdzono niezréwnowazenie genomu w postaci terminalne) delecyi krotkiego ramienia chromosomu 4 pary
w regionie 4p16.3 o wielkoéei ~3,65 Mpz oraz terminalnej duplikacyi dlugiego ramienia chromosomu 21 pary
w regionie 21q22 .3 o wielkoéci ~4.3 Mpz.
Delecja 4p16.3 obejmuje 54 geny kodujace biatka, w tym wrazlivwe na dawke genv MAEA (OMIM 606801)!
FGFR3 (OMIM 134934)! oraz HTT (OMIM 613004)!. Delecja obejmuje takze region krytyczny zespolu
Wolfa-Hirschhorna (OMIM 191’-1-190)1 opisywanego u pacjentow m in. z przed- 1 poporodowxm niedoborem
wezrostu, charakterystycznymi  cecham  dysmorficznymi  twarzoczaszki, opoznieniem rozwoju
psychoruchowego/niepelnosprawnoscia intelektualna, hipotonia, drgawkami oraz wadami wrodzonymi.
Duplikacja 21q22.3 obejmuje 69 genéw kodujacych biatka. w tym wrazliwy na dawke gen SJ008 (OMIM
176990). W internetowej bazie danych ClinVar® opisanc 1 pacjenta z duplikacja tego regionu, oceniona jako
zmiana o prawdopodobnie patogennym charakterze.
Aberracje naleza do zmian o charakterze patogennym.

ZALECENIA: Wskazana konsultacja w Poradni Genetycznej.
W celu ustalenia pochodzenia stwierdzonych aberracyi oraz okreglenia ryzyka genetycznego w rodzinie
nalezy wykona¢ badanie metoda FISH u pacjentki 1 je1 rodzicow. W tym celu nalezy pobrac od nich krew na
heparyne.

ZRODEA }1. tﬂPSf-"'-"Om-Orffha

r . - https:/wanwo: _net
INFORMACGJL: 3. hitps=/‘www.nchi nlm nih gov/clinvar
UWAGI: Analiza chromosomdw £ zastosowaniem techniki CGH do mikromacierzy (aCGH) jest metodg biologii molekularnej

przeznaczong do identyfikaci delecii | dupliacii w istotnych klinicznie regionach genomu cziowieka. Metoda ta wykrywa
wszystkie do tef pory poznane zespody mikrodelecying [ mifroduplikacying, a takie zmiany liczhy kopii DNA wigksze niz
300 kpz nawet jesli do chwili obecnej nie bylv one powigzane z rozpoznawalnymi wezesnief zespolami.

Metoda ta nie wykrywa zréownowazonyveh translokacii, inwersfi i mozaikowosci niewielkiego stopnia. Pornadio, nie
identyfikufe mutacji punktowvch, utraty heterozygotycznesé niezwigzanej ze zmiang liczhy kopii DNA oraz disomii
Jednorvodzicielskiej. Zmiany liczby kopii DNA w genomie mnigjsze niz 300 kpz o nieznanvim znaczeniu klinicznym oraz
znane polimorfizmy liczby kopii (CNIs, ang. Copy Number. Variations), opisane w bazie danyveh Database of Genomic
Varignts (stan na styczesi 2021), nie sq uwzgledniane w wyniku. Lista CNTs dostepna na iyczenie.
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Sample ID : 111017

Reference (3]

Phenotype :

FE File : 5619189138 257517737591 111017, txt
Design : 075177 (075177)
Edit
# Mapped Probes : 53790/61538
X-Separation : -0.13000251

DLR Spread :0.1058
Red Signal Intensity : 402.458

Red Background Noise

Green Background Noise : 2.7341
Red Signal-to-Noise Ratio : 153.348
Green Signal-to-Noise Ratio : 133.302
Signal Intensity Ratio : 1.0415

Grid Alignment : Pass

Green Signal Reprod lity = 0.0394
Red Signal Reproducibility : 0.0435
Negative Controls (Red) : 6.2954
Negative Controls (Green) : 7.0223
Non-Uniform Features : 0%

Customise

Al Aneuploidy Summary

CNV Regions  LOH Regions  Target Regions

Chromes...  Start Stop #Probes  Classifica... Size Mean Log... GainfLess
5 50039943 [50146042 [23 Benign  [106.1kb  [-0.5648  |Loss
15 24504478 24776284 |5 Benign  27181Kb (06316  Gain
15 28 Benign  378.58Kb |0.523 Gain
16 31874773 24 Benign  191Mb (03238 Gain
17 18950617 (19107073 |7 Benign  15646Kb (03659  Gain
22 5 Benign  18632Kb [0.4645  Gain
22 21468352 21661435 |9 Benign 03831  Gain
x 524439 155246643 10092 15472Mb |-0.1314  loss
Add Remove Export
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ISCN Notation :

# Probes :

Size:

Classification (Final) :

arrfhg19] Xp22.33q28(524439_155246643)x1
10092
154.72Mb

Pathogenic

__
Gain/Loss : Loss Prawidlowy wynik MLPA.
Mean Log Ratio: -0.1374
P - . Mikromacierz oligonukleotydowa galogenomewa (CytoSure Constitutional v3 (8x60k). Oxford (ene
Cl ficat Initial) :  Unclassified o - h
assification (initial) : - Unclassified T pnology. GRCh37/hgl9) o érednicj rozdzielczosci 120 kpz.

WYNIK:
arr(X)x1-2
NIEPRAWIDEOWY

INTERPRETACJA: Stwierdzono niezrownowazenie genomu w postaci mozatkowe) monosomii chromosomu X, co odpowiada
rozpoznaniu zespolu Turnera.

ZALECENIA: Wskazana konsultacja w Poradni Genetyczne).

Okreslenie stopnia mozaikowoséci stwierdzone) monosomii chromosomu X wymaga oceny kariotvpu
pacjentki metoda klasyczna. W tvm celu nalezy pobrac od nie) krew na heparyne.

ZRODLEA

INFORMAC/JI:

UWAGI: Analiza chr OMOW I Zastos techniki CGH do mikromacierzy (ggggg) Jest merodq biolagii molekularnej
przeznaczong do identyfikacji delecji i duplikacfiw istotnych klinicznie regi hg ka. Metoda ta wykrywa
wszysthie do tef pory poznane zespoly mikrodelecii | mikroduplikagii a takze zmiany Irc;by kopii DNA, ktore do chwili
obecnef nie byvly powiqzane z rozpoznawanymi wezesnief zespolami.

Metoda ta nie wykrywa zrdwnowaionveh translokacfi, inwersii [ mozaikowosci niewielkiego stopnia. Ponadfo, nie
identyfikufe mutacii punktowyveh, utraty heterozygotveznose niezwigzang ze /,mmnq hc;by kopu DN4 oraz g};,gm;
Jednorodzicielskief. Zmiany liczby kopii DNA o charakterze lagodnym i pr ie lagodnym nie sq uwzgledni

w wyniku badania. Lista warianiow dostepna na Zyczenie.
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WSKAZANIA DO Wrynik przesiewowego, nieinwazyjnego testu prenatalnego SANCO PLUS wskazujacy na ryzyko
BADANIA: wystepowania u ptodu delecji w regionie 22q11.2 |
WYKONANE BADANIA:
METODA Mikromagcierz oligonukleotydowa calogenomeowa (CyteSwre Constitutional v3 (8x60k), Oxford Geng
BADANIA: Technology, GRCh37/hgl9) o sredniej rozdzielczosci 120 kpz
WYNIK: arr[GRCh37] 22q11.21(18661699 21661435)x1
NIEPRAWIDLOWY
INTERPRETACJA: | Kariotyp meski, stwierdzono niezroéwnowazenie genomu w postact delecji dlugiego ramienia chromosomu 22
pary w regionie 22q11.21 o wielkosci ~3 Mpz.
Aberracja obejmuje region zespolu delecji 22q11.2 (OMIM 188400)' (ORPHA:567)*, w tym 53 geny
kodujace biatka. Delecje tego regionu opisywane sa u pacjentow m. in. z: wadami serca, nieprawidlowosciami
anatomicznymi podniebienia, cechami dysmorficznymi twarzy, opoznieniem rozwoju, aplazja’hipoplazja
grasicy 1 niedoborem odpornosci!?.
rakterze patogennym.
ZATLECENIA: Wskazana konsultacja w Poradni Genetycznej.
W celu ustalenia pochodzenia stwierdzonej aberracji oraz okreslenia ryzyka genetvcznego w rodzinie nalezy
wykona¢ badania metoda MLPA (P245) u rodzicow. W tym celu nalezy pobrac od nich krew na EDTA.
ZRODEA 1. https://omim org
INFORMACJTI: 2. https:/'www.orpha net
UWAGI: W priypadku obecnosci komdrek matczynych w badanym materiale analiza moie nie wykazaé rrectywistej liczby

chromosomow pici. Badanie kontaminacji materialem matctynym nie jest wykonywane pried badaniem metodg aCGH,
W prrypadku niezgodnosci analizy chromosomow po hodowli komdrkowej 1 wynikiem analizy gCGH bedzie wydany
wynik ostateczny.

Analiza chromosomdw z zastosowaniem techniki CGH do mikromacierzy. (aCGH) jest metodg biologii molekularnej
prreznaczong do identyfikacji delecji i duplikacii w istotnyeh klinicznie regionach genomu cziowieka. Metoda ta wykrywa
wszystkie do tef pory pozmane zespolv mikrodelecii i mikroduplifacii Metoda ta nie wykrywa poliploidii utraty
heterozygotyecznosci niezwiqzanej ze rmiang liczby kopii DNA, zréwnowazonych translokaci, inwersji i mozaikowosici
niewielkiego stopnia. Ponadto, nie identyfikufe mutacii punktowyveh oraz disomii fednorodzicielskiej.

Zgodnie z rekomendaciami ESHG zmiany liczby kopii fragmentéw DNA charaktervzujqce sig zmienng ekspresjq i niskq
penetraciq oraz zmiany o nigpewrnym znaczeniu klinicziym nie sq uwzgledniane w wynikach badan prenatalnych. Na
proibe lekavza genetyka klinicznego moiliwa jest retrospektywna analiza uzyskanego wyniku badania po urodzeniu
dziecka.
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WSKAZANIA DO Wiek 38 lat, wynik testu przesiewowego wskazujacy na ryzyko aberracji chromosomowej.

BADANIA:

WYKONANE

BADANIA:

METODA Mikromacierz oligonukleotydowa catogenomowa (CytoSure Constitutional v3 (8x60k), Oxford Gene

BADANIA: Technology, GRCh37/hgl9) o éredniej rozdzielczosci 120 kpz

WYNIK:
arr(2)x3
NIEPRAWIDEOWY

INTERPRETACJA: | Kariotvp meski, stwierdzono niezréwnowazenie genomu w postaci trisomii chromosomu 21 pary,
co odpowiada rozpoznaniu zespolu Downa.

ZATLECENIA: Wekazana konsultacja w Poradni Genetyczne;.
Uzyskany wynik badania nie okresla formy stwierdzonej trisomui (prosta czy translokacyjna), ktéra ma 1stotne
znaczenie dla oceny ryzyka genetvcznego w rodzinie, dlatego po wykonaniu hodowli komorkowe) oceniona
zostamie forma trisomy 1 wydany bedzie wynik uvzupelniajacy.

ZRODLA

INFORMACJI:

UWAGI: W priypadku obecnosci komdrek matczynych w badanym materiale analiza mote nie wykazaé rzecyywistef liczhy

chromosomdw pici. Badanie kontaminacii materialem matcgynym nie jest wykonywane pried badaniem metodg gCGH,
W prrypadku niezgodnosci analizy chromosomow po hodowli komérkowef © wynikiem analizy gCGH bedzie wydany
wynik ostateczny.

Analiza chromosomow £ zastosowaniem techniki CGH do mikromacierzy, (aCGH) jest metodg biolagii molekularnej
preeznaczong do identyfikacii delecii | duplifaciiw istotnych klinicznie regionach genomu czlowieka. Mefoda ta wykrywa
wszystkie do tef pory poznane zespoly mikredelecii | mikrodupiibacii Metoda ta nie wylkrmvwa poliploidii ufraty
heterozygotycznosci niezwigzanef ze rmiang liczhy kopii DNA, zrownowazonych translokacii, inwersfi | mozaikowosci
niewielkiego stopnia. Ponadto, nie identyfikuje mutacii punktowych oraz disggmil fednorodzicielskiej.

Zgodnie z rekomendaciami ESHG zmiany liczby kopii fragmentdw DNA charakteryzujqce sig zmienng ekspresjq I niskg
penetracig oraz zmiany o niepewnym znaczeniu klinicziym nie sq wwzgledniane w wynikach badmi prenatalmych. Na
proibe lekarza genetyka klimicznego mozliwa fest retrospekiywna analiza uzyskanego wyniku badania po wrodzeniu
dziecha.
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WSKAZANIA DO

Wiek 35 lat. Nieprawidlowy wymik badama USG.

BADANIA:

WYKONANE

BADANIA:

METODA Mikromacierz oligonukleotydowa catogenomowa (CyteSure Constitutional v3 (8x60k), Oxford Gene

BADANIA: Technology, GRCh37/hgl9) o srednie) rozdzielczosci 120 kpz.

WYNIK:
arr(14)x2-3
NIEPRAWIDLOWY

INTERPRETACJA: | Kariotyp zeask, stwierdzono niezrownowazenie genomu w postaci wysokoprocentowe) mozaikowej trisomii
chromosomu 14 pary. Wynik badania zostal potwierdzonv metoda FISH ().
Analiza chromosomow po hodowli komorkowey w jednyvm naczyvniu hodowlanym () wykazata obecnosc
prostej formy trisomii chromosomu 14 pary.

ZALECENIA: Wskazana konsultacja w Poradni Genetyczne).
W celu ckreslenia stopnia mozaikowosci moZna rozwazy¢ ponowne pobramie plvnu owodmiowego lub
pobranie krwi pepowinowe;j.

ZRODEA

INFORMACJI:

UWAGI: W proypadku obecnosci komdrek matczynych w badanym materiale analiza meie nie wykazaé rzecgywistej liczhy

chromosomow pici. Badanie kontaminacji materiadem matciynym nie jest wykonywane prred badaniem metodg gCGH,
Analiza chromosomow z zastosowaniem techniki CGH do mikremacierzy. (aQGH) jest metodq biologii molekularnef
preeznaczong do identvfikacii delecii i dupiikacii w istotnyeh klinicznie regionach genomu czlowieka. Metoda ta wykrywa
wszystkie do tej pory poznane zespofy mikrodelecii | mikroduplifacii Metoda ta nie wykrywa poliploidii, utraty
heterozygotycinosci niezwigzanej ze zmiang liczby kopii DNA, zrownowazonych translokacji, imwersji § mozaikowosci
niewielkiego stopnia. Ponadto, nie identyfikufe mutacji punktowyeh oraz disomil jechorodzicielskief.

Zgodnie z rekomendacjami ESHG zmiany liczhy kopii fragmentdw DNA charakteryzuyjgee sig zmienng ekspresiq i niskg
pengtracig oraz zmiany o niepewnym znaczeniu kliniczmym nie sq wwzgledniane w wynikach badan prenatalnyeh. Na
prosbe lekarza genetyka klinicznego mozliwa fest retrospekivwina analiza uzyskanego wyniku badania po urodzeniu
Arigrka
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