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Submikroskopisku hromosomu aberaciju noteikSana
ar SNP genotipesanas metodi bérniem ar attistibas
aizturi un iedzimtam anomalijam

Aigars Dzalbs 2, Dagnija Kalniete*3, Zita Kriimina"?, Daiga Bauze"*,
Edvins Miklasevics >3, Rita Lugovska"?

! Bernu Kliniska universitates slimnica, Mediciniskas genétikas klinika, Latvija
2 Rigas Stradina universitate, Biologijas un mikrobiologijas katedra, Latvija
® Rigas Stradina universitate, Onkologijas institats, Latvija
* Bernu Kliniska universitates slimnica, Bérnu psihiatrijas klinika, Latvija

Ievads. Dazada smaguma pakapes iedzimtas anomalijas un attistibas aizturi / garigu atpalicibu
sastop attiecigi 5% jaundzimuSo un 2-3% visa populacija. Jaunakie petijumi liecina par submikrosko-
pisku hromosomu aberaciju nozimi So saslim$anu etiologija. Modernas genétikas metodes - daudzrindu
salidzino$a genoma hibridizacijas metode (angl. array comparative genomic hybridization, array CGH)
un SNP genotipeSana (angl. single nucleotide polymorphism genotyping, SNP array) - aizvien plasak tiek
lietotas, lai skrinetu visu genomu submikroskopisku hromosomu aberaciju (deléciju, duplikaciju, ampli-
fikaciju) noteikSanai.

Darba merkis. Noteikt submikroskopiskas hromosomu aberacijas bérniem ar attistibas aizturi
un iedzimtam anomalijam ar SNP genotipeSanas metodi.

Materials un metodes. 10 zeni un 12 meitenes ar attistibas aizturi un dismorfismu un/
vai iedzimtam anomalijam no 18 gimeném tika izmekléti ar SNP genotipéSanas metodi, izmantojot
HumanCytoSNP-12 BeadChip (Illumina, Inc.). Pacientu vidgjais vecums bija 8,5 gadi (no 5 meneSiem lidz
17 gadiem 11 meneSiem). [eprieks visiem pacientiem bija veikta kariotipa analize un fluorescenta in situ
hibridizacijas metode hromosomu subteloméru parmainu noteikSanai (Vysis ToTelVysion™ Multi-color
FISH Probe Kit (Abbott Molecular, Inc.)), kas bija neizmainiti, iznemot vienam pacientam bija no mates
mantota lidzsvarota submikroskopiska translokacija t(2;12)(pter-,qter+;qter-,pter+).

Rezultati. Submikroskopiskas hromosmu aberacijas konstatétas 68% (15 no 22) pacientu.
Konstatetas hromosomu aberacijas bijano 0,9 lidz 2,25 Mb lielas. Del€écijas tika konstatetas 1p13, 5q21.3,
6q22.1, 14q23.3, 17q12, 17q21.31, 179q21.33, 19p12 lokusos, bet iesp€jamas duplikacijas konstatetas
13¢32.1, 15q13.3, 15q25.3, 17p13.3, 18p11.31-p11.22, 22q11.21, 22q11.23-q12.1 lokusos. 0,64 Mb
delécija 17q21.31 lokusa tika konstateta 9 gadus vecai meitenei ar attistibas aizturi un iedzimtam
anomalijam un ietvera CRHR1, MAPT, STH un KANSLI genus. 2,25 Mb duplikacija 18p11.31-p11.22 un
0,34 Mb delecija 22q11.23-q12.1 tika konstatéta 11 gadus vecam zenam ar garigu atpalicibu, dismor-
fismu un epilepsiju. Savukart 1,3 Mb delécija 5q21.3, kas ietvera EFNA5 genu, tika identificeta 7 gadus
vecam zeénam ar garigu atpalicibu un iedzimtam anomalijam. Konstatetas delécijas 17q12 un 17q21.33
un duplikacija 15q13.3 lokusos aprakstitas saistiba ar garigu atpalicibu un autiska spektra trauceju-
miem. AtseviSkas hromosomu aberacijas bija mantotas no vecakiem (del 1p13, del 6q22.1, del 19p12,
dup 13q32.1).

Secinajumi. SNP genotipeSanas metode ir efektiva, lai noteiktu submikroskopisku hromosomu
aberacijas. Moderno genétikas metozu ievieSana kliniskaja prakse, identificéjot hromosomu parmainas,
lauj precizet parmantoSanas risku, un tam ir talaka nozime genu identificeSana, kas nosaka attistibas
aiztures un iedzimtu anomaliju etiologiju un patogenezi.
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