Debreceni Egyetem, Klinikai Kozpont
Klinikai Genetikai K&zpont

CITOGENETIKA — VELESZULETETT

FEJLODESI RENDELLENESSEGEK
Telefon: (52) 411-717/55114; https://klinikaigenetika.unideb.hu
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VIZSGALATI MINTA: |:| periférias vér |:| CZYED i

Vizsgalati anyag: 2-3 mL heparinnal alvadasgatolt periférias vér (zold kupakos cs6).
Mintafogadas: szobahdmérsékleten, 24 6ran beliil érjen a laboratoriumba. A vizsgalati anyag tenyésztése miatt a mintak
fogadasa: hétf6, kedd és pénteki napokon.

Anamnesztikus adatok, megjegyzések:

A Citogenetikai Laboratérium tolti ki!

Laborazonosito: Minta beérkezési ideje:

Tenyésztés inditasa: Asszisztens:

CITOGENETIKAI VIZSGALAT - velesziiletett kariotipus meghatirozisa

FISH (Fluoreszcens in situ hibridizacid)

Mikrodeléciok/mikroduplikdciok Kromoszomak szambeli eltérései
DiGeorge/VCF-szindroma (22q11) |:| Wolf-Hirschhorn-szindroma (4p16.3) |:| Down-szindréma (+21)
Smith-Magenis (17p11.2) |:| Prader-Willi/Angelman-szindroma |:| Edwards-szindréma (+18)

(15q11.2)

Miller-Dieker-szindroma (17p13.3) Rubinstein-Taybi-szindroma (16p13.3) |:| Patau-szindroma (+13)

Cri du chat szindroma (5p15.2-p15.31) 1p36 delécids szindroma |:| Egyéb kromoszémak szambeli

eltérései
SOTOS-szindroma (5q35) SRY (Ypl1.3)

Seathre-Chotzen-szindroma (7p21.1) Neurofibromatosis Type 1 (17q11.2)
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Williams-szindroma (7q11.23) Szubtelomerikus kromoszoma régiok

Citogenetika - Velesziiletett fejlodési rendellenességek kérdlap, verzid 2.0
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