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V Praze, dne 6. 3. 201"3

lng. Eva K|okočníková,
Český institut pro akreditací, o'p.s.
Czeeh Accreditation lnstitute
o|šanská 5413
L30 S0 Pr*ha 3

Vážen* paní inženýrko,

Výbor sLG iastává názor, Že pro cytogenetické |aboratoře akreditující podle
evropských norem jsou závazná evropská guide|ines, což jsou standardy schvá|ené
Hvropskou cytCIgenetickou spoIečností {EcA Huropean Cytogenetics Association} a
Evropskou genetickou spo|ečností {E5H6 . European Society of Human Genetics}. V těchto
standardech jsou deťinovány minimá|ní počty metaťé;í. které je nutné analyeovat, Fřo
správné určení karyotypu vyšetřovaných buněk z různých typů tkání. Tato minima jsou
nepodkročite|ná, nicméně mohou být navýš*na za podrnínek, které jsou v guide|ines
defínoviány {např. př i detekci mozaicisrnu, nižší kvalitě pruhování, nedostatečnóm rozloŽení
chromosomů apod'). Rovněž mohou být navýšena rámci vnitřních pravide| konkrétních
laboratoří, která jsou definována v přís|ušných dokunrentech.

Pod|e specÍfických guide|ines pro vroz €nÉ aberace obecně p|atí, že z každé buněčné
ku|tury by měly být plně zhodnoceny minimálně dvě metafáze odpovídající kva|ity, která je
definována počtem pruhů na karyotyp {guide|ines stanoví odpovídající počet pruhů pro
různé typy tkání}, přičemž při prenatá|ní diagnostice by mě|y být provedeny u každého
vzorku a|espoň dvě až tř i ku|tivace. i loporučuje se a|e hodnotit více buněk v závis|osti na
indikaci a/nebo na konkrétnínr ná|ezu (např. k potvrzení/vyloučení mozaicismu je
doporučeno analyzovat minimá|ně 30 buněk}, kval itě mitos a chromosomů {překříženó
chromosomyi a vnitřních pravid|ech |aboratoře. Úp|ná ana|ý:a metafází musí uahrnovat
srovnání každáho homologního chromosomového páru {vč*tně X a Y chrornosomů} pruh po
pruhu a to bud.ve světelném mikroskopu nebo sestavením karyogramu. Vždy by měla být
provedena nezávis|á kontro|a analýzy minimálně jedním dalším zkušeným hodnotitetbm,
který může {ale nemusí) hcdnotit stejné mitosy.

Pro dokumentaci musí být pod|e guidel ines ke každému vzorku archivovány alespoň
dvě pruhovanó plně ana|yzované metafáze a to bud, ve formě fotograťie, digitálníhCI
obrázku nebo preparátu {s uvedenými souřadnicemi). Nemusí to tedy být vždy nutně
sestavený karyotyp, i když v dnešní době je to, vzh|edem k využití karyotypovacích systémů,
ve většině |aboratoří běžná praxe.
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Při ana|ýze lískaných aberací závisí počet hodnocených metafází na typu
onemocnění, na tom, zda je ná|ez normá|ní nebo abnormá|ní {potvrzení k|onalíty, vy|oučení
,,single ce||,, aberací} a dá|e na tom, zda se jedná o diagnostícký vzorek nebo s|edování v
průběhu onemocnění' V diagnostickóm vzorku je obvyk|e doporučeno hodn*tit a|espoň 20
rnitos (pokud jsou na preparátu přítomny}. Při nás|edných vyšatřeních může být počet
hodnocených buněk varíabi|ní v závis|osti na typi l onemocnění a nálezu při diagnose {viz.
Guidel ines pro získanó aberace}. D*finic* k|oná|ních aberací je uvedena v ISCN
nomenk|atuře {ISCN 2CI13). Obecně je za klon považován ná|e: a|espoň dvou buněk se
stejnou strukturní aberací a/nebo stejným nadpočetným chromosomem nebo a|espoň tří
buněk se ztrátou stEinóho chromosomu.

teřerence:

General Guidelines and Quality Assurance for Cytogenetics. ECA Newsletter 2AL2;2g:?-?5.

Specific CanstitutionaI Cytogenetic Guidelines. ECA Newsletter 201"2;30:1L-J.9.

suide|ines for Cytogenetíc ana|ysis of Acquired Disorders, ECA News|etter 2QI3;3I:7.2L.

Domníváme s* tedy, že pokud |ahoratoř sp|ňuj* qiše uv*dená nepodkročite|ná
minima, mě|o by být z h|*diska správné cytogenetické praxe vše v pořádku'
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