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Kartotllbi anallilisi saab teostada erinevat tllpi koematerjalidest. Kdige sagedamini on
vere, luulidi, lootevee ja koorioni kdrval tsitogeneetikas kasutusel karlotldbi anallls
nahast. KartotlUlbi uuringut naha fibroblastide kultuurist kasutatakse enamasti tdiendava
uuringuna perifeerse vere limfotstitide kromosoomiuuringule (naditeks mosaiiksuse
korral), vajadusel ka lootel leitud kromosoomianomaalia kinnitamiseks.

Uuritav materjal, selle votmine, saatmine ja sailitamine

Proovindu | Steriilne proovitops so6tmega (saab laborist)
AnallUsitav kogus | ~1-2 mm? suurune steriilne nahatukike kasivarre sisekuljelt
Sailivus | S66tmes +2...4+8 °C kuni Uks paev

Protseduuri tegemise aeg: toopaeviti

Analiiiisi tegemise aeg: todpaeviti, vastuse saamiseks kuluv aeg on 3-4 nadalat
Analiilisimeetod: rakkude kultiveerimine, G-voddistuse analliis kromosoomidel
Vastuse vorm

Karuotulbi kirjeldus vastavalt rahvusvahelisele inimese tsttogenoomika nomenklatuurile
(ISCN 2020). Kromosoomide arvu voi struktuuri muutuste korral tdiendavad selgitused.

Naidustus ja kliiniline tahendus

Kromosoomianalllsi vajalikkuse naha fibroblastidest maadrab arst-geneetik. Naha
fibroblastide koekultuuri rakkudest on voimalik teostada ka molekulaargeneetilisi uuringuid
vOi ensliimdiagnostikat.
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