Koorioni- ja amnionirakkude kontaminatsioon ema materjaliga
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Seoses slinnieelse diagnostika arenguga on vdimalik mitmeid paérilikke haigusi ja
arengudefekte avastada juba enne lapse siindi. Tavaliselt saadakse testide labiviimiseks
loote materjal kas amniotsenteesi v0i koorionibiopsia teel. Mdlemal protseduuril saadud
loote materjalis vOib leiduda ka ema rakke (maternal cell contamination — MCC), mis voib
potentsiaalselt viia vale diagnoosini. Kirjanduse andmetel on sdltuvalt kasutatud MCC
tuvastamise meetodist (loote S00 maaramine, hibridisatsioonikoha
fluorestsentsmargistamine - FISH, polimeraasi ahelreaktsioon - PCR) kontaminatsiooni
tdheldatud 0,3-3,1%-1 slinnieelse diagnostika juhtudest. Otsesel koorionibiopsia
materjali voi amnionirakkude anallilsimisel on leitud ema rakkudega kontaminatsiooni
kuni 9,5%-I| proovidest. Amnionirakkude kultuurides on see vaikseim ulatudes 0,7-2,8%-
ni uuritud proovidest.

Seega on koigi slinnieelsete molekulaardiagnostiliste uuringute puhul tungivalt soovitatav
teostada lisauuring koorioni- ja amnionirakkude kontaminatsiooni valistamiseks.

Uuritavad muutused

Uuritakse 5 mikrosatelliitset markerit erinevates kromosoomides. Koos on vajalik uurida
nii loote kui ema DNA profiile ning mdningatel juhtudel ka isa DNA-d. Tuleb arvestada, et
isa kaasamisel uuringusse on vajalik taita vastav nousoleku vorm, sest testi tulemused
annavad uhtlasi ka andmeid isaduse kohta.

Uuritav materjal, selle votmine, saatmine ja sailitamine

Analiisi tellimisel tuleb sisestada e-tellimus.

Katsuti | Veri emalt ja/voi isalt: K2E/K3E-katsuti (lilla kork)
Lootelt
1) otsene koorionibiopsiamaterjal voi rakukultuur: 50 mL
steriilne koonuspdhjaga katsuti transpordilahusega (saab
laborist);
2) amnionirakud vdi amnionirakkude kultuur: 50 mL steriilne
koonuspdhjaga katsuti (saab laborist)
Analllsitav kogus | 2-5 mL verd (tdiskasvanud)

Sailivus | Veri +4 °C juures kuni Uks nadal. NB! Mitte kilmutada!

Teiste uuringumaterjalide osas konsulteerida geneetikakeskuse arstidega.

Analiiiisi tegemise aeg: todpadeviti, valmimisaeg alates laborisse saabumise
kuupdevast 1-2 nadalat (keskmiselt 1 nadal).

Analiiiisimeetod: polimeraasi ahelreaktsioon (PCR) fluorestsentsmargisega
praimeritega, PCR produkti analils

Vastuse vorm
DNA profiilide vordlus ja interpretatsioon.

Naidustus

Kdikide slinnieelsete molekulaardiagnostiliste testide lisauuring.
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