ArrayCGH ukazala, Ze zdanliva parcialni monozomie Xe ve skut&nosti rozsahla
monozomie Xp spojend gastafnou trizomii 15q jako disledek t(X,15).
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V prenatalni diagnostice je jiz vice nez 30 letZiyano stanoveni karyotypu plodu z plodové
vody nebo choriovych kik konvergnim cytogenetickym vysinim, avSak tato metoda je
schopna detekovat jen chromozomalni abnormadit§iwnez 5 Mb. Metoda arrayCGH dokéze
odhalit mikrodelece a mikroduplikace &$m rozliSenim a dale je schopna objasnit a
upresnit nalez konvemiho cytogenetického vy&ehi. V naSi laboratdo vyuZivame
pro prenatalni diagnostiktip na bazi arrayCGH od firmy BlueGnome (Cytochipcé®
Constitutional), ktery ma rozliSovaci schopnost kBOse 143 klinicky vyznamnych lokusech
a 0,5-1Mb v dalSich oblastech genomu.

Prezentujemefjjpad fticetileté hotné Zeny, u které ultrazvukoveé vy&eti odhalilo zvySené
Sijové projaséni (3 mm), vypotek v levé polowinhrudniku, srdéni hrot sméiujici vice
ke sternu a suspektni koarktaci aortyi IHochemickém screeningu bylo stanoveno riziko
trizomie 21 1:2 a trizomie 13 a 18 1:180. Byl prdee odlr plodové vody a klasické
G-pruhovéni odhalilo strukturni Zmu chromozomu X, kter4 se jevila jako parciélni
monozomie Xp. Pro upsreni rozsahu této delece bylo provedeno gt metodou
arrayCGH, které odhalilo rozsahlou deleci (=50 Mihyomozomu X (p11.22p22.33) a
zarovar duplikaci chromozomu 15 o velikosti 21 Mb (925.8¢®). Tento vysledek byl dale
ovéten pomoci metody FISH, ktera prokazala, Ze dupiikge disledkem t(X,15).
Podle dostupné literatury byva duplikace této dblasromozomu 15 spojovana s ,15q
overgrowth* syndromem. Navic je tato duplikatasto asociovana s parcialni deleci jiného
chromozomu (nap 20p13-pter nebo 13g34-gter). Dosud vSak nebyk@opsipad tohoto
syndromu spojeny s deleci na chromozomu X. Tataikdka podtrhuje deZitost arrayCGH

v prenatalni diagnostice chromozomalnich abnormdtiera dokaze fesrEji objasnit
vysledky ziskané konveéni cytogenetickou analyzou a poukazuje také naastitpropojeni
klasické a molekularni cytogenetiky.



