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Eksperyment mikromacierzowy

DNA genomowe

izolacja z leukocytów 

krwi obwodowej/płynu 

owodniowego/skóry

1. Próbka

2. Mikromacierz

3. Odczynniki 

4. Sprzęt i oprogramowanie 



Eksperyment mikromacierzowy

5. Analiza i wynik badania



Pacjenci z niepełnosprawnością intelektualną/opóźnieniem rozwoju psychoruchowego/ 

zaburzenia ze spektrum autyzmu/padaczka

Badanie metodą aCGH

I test diagnostyczny  

Zmiany liczby kopii fragmentów DNA  - CNVs

> ŁAGODNE CNVs <

znane warianty 

polimorficzne częste w 

populacji ogólnej

Wynik prawidłowy

Dalsza analiza kliniczna 

i diagnostyka, np.:

test w kierunku zespołu FraX

badanie mutacji genów

inne testy diagnostyczne

> PATOGENNE CNVs <

duże aberracje chromosomowe

znane zespoły mikrodelecji/ 

mikroduplikacji

związane z danym zaburzeniem 

neurorozwojowym

Wynik nieprawidłowy

> RZADKIE CNVs -

DOTYCHCZAS NIE OPISYWANE < 

interpretacja oparta o informacje 

z internetowych baz danych:

geny zlokalizowane w regionie aberracji

podobne przypadki kliniczne

Ustalenie 

pochodzenia 

stwierdzonej 

CNV w celu 

określenia 

ryzyka 

genetycznego 

w rodzinie

> PATOGENNE CNVs <

> POTENCJALNIE 

PATOGENNE CNVs <

> CNVs O 

NIEZNANYM 

ZNACZENIU 

KLINICZNYM <

Geny powiązane 

z cechami 

klinicznymi 

Geny – kandydaci 

mogące odgrywać 

rolę w patogenezie 

choroby

Brak korelacji 

genotyp –

fenotyp

Konsultacja w Poradni 

Genetycznej

Konsultacja 

w Poradni 

Genetycznej



CytoSure Interpret Software 
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Dziękuję za uwagę


