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PANEL BADAN GENETYCZNYCH — PORONIENIA
NAJWAZNIEJSZE INFORMACJE O BADANIU

Jesli przesztas poronienia lub niepowodzenia po IVF, nalezy rozwazy¢ pogtebiona diagnostyke, ktéra
weryfikuje genetyczne podioze poronien.

Polskie Towarzystwo Ginekologiczne rekomenduje badanie w kierunku zakrzepicy wrodzonej po
niepowodzeniach cigzowych. Dzieki badaniu sprawdzisz réwniez czy jest wieksze ryzyko zaburzen
zagniezdzania sie zarodka prowadzgcych do wczesnych poronien. Jesli diagnostyka sie potwierdzi, bedzie
mozna wprowadzi¢ leczenie przeciwzakrzepowe, pozwalajgce na donoszenie cigzy.

CO BADAMY

Panel sprawdza:
e zwiekszone ryzyko zachorowania na zakrzepice wrodzong (trombofilie), ktéra moze by¢ przyczyng
poronien samoistnych lub prowadzi¢ do obumarcia cigzy (w wyniku powstania zakrzepow w tozysku),
e mutacje powodujace zaburzenia w zagniezdzeniu sie zarodka, zespo6t antyfosfolipidowy, nadcisnienie
cigzowe,
e zmiany w genach, moggce prowadzi¢ do wczesnych poronien (przed 10tyg).

JAKIE KORZYSCI WYNIKAJA Z WYKONANIA BADANIA

e Dzieki wykryciu trombofilii wrodzonej mozna podjac szybkie leczenie przeciwzakrzepowe, pozwalajgce
na donoszenie cigzy.

e Badanie pozwala ustali¢ przyczyne niepowodzen oraz zwieksza mozliwosci diagnostyczne. Prowadzi do
zastosowania witasciwiej terapii, dzieki ktérej minimalizujemy ryzyko kolejnego poronienia oraz

e Chronigc pajetke przed kolejnymi niepowodzeniami, redukujemy obcigzenie zaréwno fizyczne jak i
psychiczne.

UZASADNIENIE

W Polsce az 40-60 tysiecy par rocznie doswiadcza utraty dziecka w pierwszych tygodniach po zaptodnieniu.
W 70% przypadkow przyczyng poronienia sg nieprawidtowosci w kariotypie dziecka. Do waznych czynnikéw
genetycznych, ktdre mogg pomdc w odnalezieniu przyczyn poronienia jest takze trombofilia wrodzona.
Trombofilia to genetyczna sktonnos$¢é do zakrzepicy. Ryzyko choroby wzrasta od kilku do kilkudziesieciu
krotnie w przypadku potwierdzenia mutacji. Zakrzepica jest istotng przyczyng poronien samoistnych i
poronien nawracajacych.

Badanie w kierunku trombofilii wrodzonej po poronieniu rekomendowane jest przez

genetykow i Polskie Towarzystwo Ginekologiczne.

Wyniki w laboratorium Invicta pokazujg

e 7% niepowodzeniami rozrodu, u ktérej wykonano panel poronienia, miata potwierdzone mutacje
patogenne F5 (Leiden).

e U1 nab5 przebadanych pacjentek stwierdzono wystepowanie haplotypu M2.

e Polimorfizm 4G/5G SERPINE1 wykryto u co drugiej pacjentki.
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ZAKRES BADANYCH GENOW
Gen Wykrywana mutacja/zmiana Efekt potwierdzonej zmiany
¢.1601G>A (p.Arg534GIn)
F5
Nowe | (proakceleryna) mut. HR2 - ¢.3980A>G (p.His1327Arg) Predyspozycje do zakrzepicy
badanie (trombofilia wrodzona),
w mut. Y1702C - ¢.5189A>G (p.Tyr1730Cys) zwiekszajacej nawet kilkudziesieciu krotnie
panelu ryzyko poronien samoistnych
F2
. €.*97G>A (20210G>A)
(protrombina)
Zespot antyfosfolipidowy, 2-4 krotne wieksze
Nowe ANXA5 haplotyp M2 ryzyko poronien nawracajacych, nadcisnienie
badanie cigzowe, hipotrofia wewnatrzmaciczna
w Zaburzenia w procesie zagniezdzania zarodka,
panelu SERPINE1 polimorfizm 4G 5G (biatko PAI-1) zwiekszone ryzyka poronier oraz ciaz
obumartych
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