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»Wykorzystanie technologii digital PCR do detekcji aneuploidii u plodu
- opracowanie i implementacja nowego narzedzia diagnostycznego”

Wstep

Aneuploidie s3 gltowna przyczyna S$mierci okotoporodowej i wad wrodzonych.
W zwigzku z tym, wysokie ryzyko liczbowej aberracji chromosomowej u plodu stanowi
najczestsze wskazanie do inwazyjnej diagnostyki prenatalnej. Zlotym standardem
w diagnostyce prenatalnej jest metoda cytogenetyki klasycznej. W praktyce klinicznej sa
rowniez dostepne szybkie metody do identyfikacji najczestszych aneuploidii, jednak obecne
rozwigzania maja ograniczenia. Bardziej nowoczesnym podejsciem jest technologia digital
PCR. Podstawa tej technologii sa podzial czasteczki na partycje, reakcja amplifikacji
jednoczesnie w tysiacach dotkow reakcyjnych oraz statystyka Poissona. W poréwnaniu do
powszechnie uzywanej metody real-time PCR, digital PCR umozliwia bezwzgledna oceng
liczby kopii z duza precyzja, czutoscia i specyficzno$cig bez odniesienia do krzywej
standardowe;.

Celem badania bylo opracowanie nowej metody digital PCR do szybkiej detekcji
najczestszych aneuploidii u plodu i okre$lenie uzytecznosci klinicznej nowego narzedzia
diagnostycznego. Kolejnym celem bylo zdefiniowanie dokladno$ci nowego rozwigzania
w identyfikacji aneuploidii u plodu w obecno$ci kontaminacji komoérkami matczynymi.
Materialy i metody

Badanie przeprowadzono u 652 kobiet w cigzy z podwyzszonym ryzykiem
wystgpowania aneuploidii u ptodu, poddajacych si¢ inwazyjnej diagnostyce prenatalne;.
Materiat do badania stanowito genomowe DNA izolowane z plynu owodniowego lub komoérek
trofoblastu i analizowane pod katem liczby kopii chromosoméw 13, 18, 21, X oraz
Y. Wyniki byty poréwnane z wynikami uzyskanymi metoda cytogenetyki klasyczne;.

Wyniki i wnioski

Opublikowane wyniki badan sa pierwszym na $§wiecie doniesieniem z wykorzystania
platformy QuantStudio 3D Digital PCR do detekcji aneuploidii. Digital PCR zapewnia
statystycznie istotne rozréznienie migdzy probkami euploidalnymi i aneuploidalnymi z duza
precyzja i dokladnoscia nawet w przypadku mozaikowato$ci. Czulo$¢ i specyficznosé
amplifikacji, prosty protokdt oraz mozliwo$¢ istotnej statystycznie precyzyjnej oceny liczby
kopii chromosoméw powoduja, ze rozwigzanie oparte na digital PCR jest niezawodnym,
optacalnym szybkim testem przesiewowym. Ponadto, digital PCR jest doktadna metoda do
detekcji aneuploidii u ptodu nawet przy znacznej kontaminacji probki materialem matczynym.
Wyniki potwierdzaja, ze opracowany algorytm moze by¢ wystarczajacy do oceny ryzyka
kontaminacji i nie wymaga dodatkowych testow, co znacznie redukuje koszty i usprawnia
procedury diagnostyczne. Wprowadzenie nowej, szybkiej metody nie tylko poszerza wiedzg
z wykorzystania nowoczesnej technologii, lecz takze pozwala na doskonalenie procedur
diagnostycznych przyczyniajac si¢ tym samym do poprawy opieki prenatalne;.
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