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The following standards should be considered as minimum acceptable criteria for constitutional 
chromosomal/cytogenomic analysis and therefore, any laboratory consistently operating below the minimum standard may 
be at risk of failing to maintain a quality service. 







Zasady ogólne:

• Analiza powinna być wykonana przez wykwalifikowanego pracownika, po 
odpowiednim treningu.

• Każde badanie powinno być sprawdzone niezależnie przez drugą 
wykwalifikowaną osobę.

• Wynik badania powinien być jednoznaczny i zrozumiały dla niespecjalisty.

• Wynik badania musi zawierać interpretację w odniesieniu do wskazania do 
badania. 

• Wynik badania powinien zawierać zapis zgodny z najnowszą wersją ISCN 
(Inetrnational System for Human Cytogenomic Nomenclature)

• Nieprawidłowości stwierdzone w pojedynczych komórkach oraz 
polimorfizmy nie powinny być zawarte w wyniku badania











W diagnostyce prenatalnej:

- Co najmniej dwie niezależne hodowle

- Jeśli występuje podejrzenie zanieczyszczenia 
materiału komórkami matczynymi należy 
wykonać badania molekularne z krwi matki 
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Warianty polimorficzne

Warianty polimorficzne, które wcześniej były uwzględniane w wyniku 
jako „łagodne”, nie powinny być obecnie wpisywane.

Np. 1qh+/qh-, 9qh+/qh-, 16qh+/qh-, akrocentryczne p+ or p-, Yqh+/qh-, 
inv(9)(p11q13), inv(2)(p11.2q13) oraz warianty euchromatynowe, takie 
jak: 4p16, 8p23.1, 9p12, 9q13-q21.12, 15q11.2, 16p11.2







Mikromacierze:

• Rozdzielczość dla badań prenatalnych – przynajmniej 400-600 kpz

• Rozdzielczość dla badań postnatalnych – przynajmniej 200-400 kpz

• Platformy BAC nie są wystarczające do badań diagnostycznych.

• Platformy wzbogacone o sondy SNP, identyfikujące utratę 
heterozygotyczności:

- w wyniku powinien być uwzględniany region >10 Mpz – może być 
wskazaniem do disomii jednorodzicielskiej (UPD)

- >1% homozygotycznych regionów autosomów – wskazanie do 
pokrewieństwa pomiędzy rodzicami.



- Class 1: Benign; 
- Class 2: Likely benign; 
- Class 3: Uncertain clinical relevance (uncertain significance); 
- Class 4: Likely pathogenic; 
- Class 5: Pathogenic

Klasa 1 i 2 mogą być uwzględnione w wyniku 
tylko jeśli aberracja zawiera geny choroby 
recesywnej, której objawy są obecne u pacjenta. 
Np. delecja regionu 2q13 zawierająca gen NPHP1 
(130 kpz).



Diagnostyka prenatalna





Europejskie Rekomendacje



Europejskie Rekomendacje
Aspekty techniczne

• Wykonywane u wszystkich pacjentek, nawet dla ciąż o niskim ryzyku 
(1.7%)



Europejskie Rekomendacje
Porada genetyczna przed wykonaniem badania 

• Poinformowanie przyszłych rodziców o możliwościach i 
ograniczeniach technicznych metody

• Poinformowanie o możliwości stwierdzenia zmiany która NIE zostanie 
uwzględniona w wyniku (VOUS, CNV o zmiennej ekspresji, penetracji, 
zmiany patogenne które nie mają wpływu na nieprawidłowy obraz 
USG)

• Nie można wymagać od rodziców podjęcia natychmiastowej decyzji -
ulotki



Kryteria oceny patogenności stwierdzonej zmiany:

▪ Zmiana de novo lub odziedziczona od chorego rodzica 
(>99% dziedziczonych CNV to CNV łagodne) 

▪ Region delecji/duplikacji zawiera geny lub cały region 
opisany jest jako patogenny w bazie DECIPHER

▪ Region delecji/duplikacji nie znajduje się na liście 
wariantów polimorficznych (baza DGV)

▪ TYLKO ZMIANY O ZNANEJ PATOGENNOŚCI!
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Zmiany nie mające związku z obserwowanym 
fenotypem/wskazaniem do badania

• Highly penetrant monogenic disorder which do not have a direct
consequences for the fetus itself, but may have implication later for
the individual or his/her relatives.

➢Late-oneset disorders – których rokowanie zależy od wczesnego włączenia
leczenia/ wpływ na członków rodziny/ leczenie może pojawić się w przyszłości
(Lista genów i regionów opisana przez American College of Medical
Genetics)(głównie onkologia)

➢Stwierdzenie u płodu żeńskiego aberracji związanej z zespołem sprzężonym z
chromosomem X

➢Choroby autosomalnie recesywne, tylko jeśli mutacje występują w ogólnej
populacji częściej niż 1:50



Zmienna expresja/niepełna penetracja


