Iduliini kromosoomiaberratsioonid metafaasi kromosoomidel (FISH)
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FISH anallusi (fluorescence in situ hybridization, s.o kindla kromosoomipiirkonna uurimine
fluorestsentsmargise abil) kasutatakse tdiendava ja tdpsustava uurimismeetodina
tuvastamaks muutusi, mis jadvad allapoole valgusmikroskoobi lahutusvdimet. FISH-
analllisi abil saab kindlaks teha mikrodeletsioone ning -duplikatsioone, kriptilisi
translokatsioone, tapsustada murrukohti ja ka identifitseerida markerkromosoome. Iga
anallusi jaoks on tarvis kindlat DNA sondi. Kasutusel olevad sondid on elektroonse tellimise
puhul naha tellimiskataloogis. Mitteelektroonse tellimise puhul kontakteeruda laboriga ja
tdpsustada vajamineva sondi olemasolu, tellimisleht on leitav personaalmeditsiini kliiniku
kodulehelt.

FISH anallilsile eelneb perifeerse vere koekultuuri kasvatamine ja preparaatide
valmistamine. Juhul kui on eelnevalt tehtud kariotldbianalils, saab kasutada ka
allesjaanud rakususpensiooni.

Uuritav materjal, selle votmine, saatmine ja sailitamine

Katsuti| LH-katsuti (roheline musta réngaga kork)

Analtisitav kogus| 1-2 mL verd (piisab nii kromosoomi- kui FISH-analtlsiks)

Sailivus| Proov saata vOtmise padeval laborisse. Vajadusel vdib seista
+2...48 °C ks 66pdev

Iduliini kromosomaalsete aberratsioonide FISH-anallidsi on vdimalik vajadusel teha ka
amnionivedeliku ja koorioni rakkude kultuuridest. Proovimaterjali votmise, saatmise ja
sdilitamise tingimusi vaata peatlkkidest: KarlGotliip amnionivedelikust. Kartotllp
koorionist.

Analiilisi tegemise aeg: todpdeviti, vastuse saamiseks kuluv aeg on ~2 néadalat,
erandjuhtudel ja eelneval kokkuleppel ks nadal

Analiitisimeetod: hubridisatsioonikoha fluorestsentsmargistamine (fluorescence in situ
hybridization, FISH)

Vastuse vorm

Kirjeldus vastavalt rahvusvahelisele inimese tsiitogenoomika nomenklatuurile (ISCN
2020). Patoloogia korral taiendavad selgitused (interpretatsioon).

Nadidustus ja kliiniline tahendus
e Konkreetse slindroomi kahtlus fenotiilbi alusel. Uuring kas kinnitab vo&i vélistab
mikrodeletsiooni vOi -duplikatsiooni esinemise antud regioonis.
e Kartotllbi anallusil tekkinud kromosoomide arvulise voi struktuurse muutuse
kahtlus, selle kinnitamine/vélistamine vo0i tapsustamine.
e  Submikrokoopiliste kromosoomiaberratsioonide analiilisi tulemuse tdlgendamine
ebaselgetel juhtudel, duplitseerinud geneetilise materjali asukoha maaramine.
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