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F5

¢.1601G>A (p.Arg534GIn)
¢.3980A>G (p.His1327Arg)
¢.5189A>G (p.Tyr1730Cys)

Ryzyko poronien
samoistnych
Predyspozycje do
zakrzepicy
(trombofilii
wrodzonej)

Ryzyko poronien
samoistnych

F2 Predyspozycje do
C*97G>A (G20210A) zakrzepicy
(trombofilii
wrodzonej)
Obnizone parametry
AZF nasienia (brak lub
mikrodelecje bardzo niska liczba
rejonu a, b, ¢ T
plemnikéw)
Obustronna
CFTR Choroby wrodzona
€.1521_1523elCTT CFTR- zalezne e
p,(P;weBOé%del) o jednostronny lub
€54-5940 Ok.re'slenle obustronny brak
273+10250del21080 nosicielstwa lub niedroznosé
p.(Ser18Argfs*16) mukowiscydozy przewodéw
nasiennych
Zespot
antyfosfolipidowy,
ANX A 5 nawracajace Wariant M2 od ojca,
poronienia, zwieksza ryzyko
haplotyp M2 nadcisnienie poronienia ptodu

cigzowe, hipotrofia
wewnatrzmaciczna

(FraX)

badanie przesiewowe

Przedwczesne
wygasanie czynnosci
jajnikéw POF1

NIEPLODNOSC ZENSKA

BADANIE ZALECANE JEST W CELU WYKLUCZENIA
NIEPLODNOSCI O PODEOZU GENETYCZNYM.

DLA KOGO

» kobiet starajacych sie o ciaze, po roku regularnego wspotzycia
bez stosowania jakichkolwiek srodkéw antykoncepcyjnych

» kobiet planujacych ciaze, ktére moga byc¢ w grupie ryzyka
wystapienia powiktan zakrzepowo - zatorowych mogacych
prowadzi¢ do poronien

» kobiet, ktére maja niepowodzenia cigzowe (tj. zatorowosc ptucna,
nadci$nienie cigzowe, stan przedrzucawkowy, hipotrofia)

e kobiet z podejrzeniem przedwczesnego wygasania czynnosci
jajnikéw POF1

COBADAMY

Czynniki genetyczne zwigkszajace u kobiety ryzyko zaburzen
krzepniecia krwi, ktére moga prowadzi¢ do zakrzepicy oraz do
wystapienia poronien samoistnych. Mutacje w genie F5i F2
zwigkszajacej nawet kilkudziesieciokrotnie ryzyko poronien
samoistnych. Badanie pozwala ustali¢ nosicielstwo genu
mukowiscydozy (delecje w CFTR) oraz wykluczy¢ jej podtoze
genetyczne.

JAKIE SA KORZYSCI

e wiedza o predyspozycjach genetycznych umozliwi
wprowadzenie odpowiedniego leczenia w kierunku ZChzZZ

e zastosowanie leczenia dla pacjentek z potwierdzonym POF1

o przys$pieszenie decyzji o zastosowaniu technik
wspomaganego rozrodu

o zwiekszenie szansy na zdrowa cigze

G) Czas: 14 dni

5 Materiat: lina/krew

NIEPLODNOSC MESKA

OKRESLENIE PRZYCZYN NIEPLODNOSCI MEZCZYZN
NA PODtOZU GENETYCZNYM. W SZCZEGOLNOSCI,
JESLI W RODZINIE ZOSTALY WYKRYTE PRZYPADKI
NIEPLODNOSCI.

DLA KOGO

e mezczyzn, ktorzy maja nieprawidtowe parametry nasienia

e mezczyzn, majacych stwierdzony jedno- lub obustronny brak
nasieniowodow lub niedrozne nasieniowody

e mezczyzn, ktorych partnerki przeszty poronienia

e mezczyzn, ktorych partnerki planuja przystapic do in vitro

CO BADAMY

Mikrodelecje w regionach AZF (ang. azoospermia factor) niemozliwe
do wykrycia metodami cytogenetycznymi. Zmiany te moga
odpowiadac za obnizone parametry nasienia. Mutacje w genie
CFTR, ktére moga by¢ przyczyna obustronnego braku/niedroznosci
nasieniowodow. Dodatkowo badanie okresla czy partner jest
nosicielem niekorzystnego wariantu M2 genu aneksyny (ANXAS),
ktéry moze zwiekszac ryzyko poronienia ptodu.

JAKIE SA KORZYSCI

e mozliwos¢ zdiagnozowania problemu nieptodnosci meskiej
lub wyeliminowania jej podtoza

« wprowadzenie odpowiedniego leczenia lub dalszej
pogtebionej diagnostyki

* zastosowanie technik wspomaganego rozrodu

@ Czas: 14 dni 5 Materiat: $lina/krew




DLACZEGO WARTO?

Badanie genetyczne
wykonujemy raz w zyciu
a jego wynik pozostaje
niezmienny

CZYNNIKI GENETYCZNE
A NIEPLODNOSC

Zrodta:

1

W Polsce 1,5 min par boryka sie z problemem
nieptodnosci (24% osob w wieku rozrodczym).

Czynniki genetyczne powodujace nieptodnosc
u kobiet stanowia 10%. 150 tys pacjentek

moze wiec mie¢ trudnosci z poczeciem dziecka,

wynikajacych ze zmian genetycznych 112,

Szacuje sie, ze genetyczne podtoze
nieptodnosci u mezczyzn dotyka 15%
pacjentow o,

Do najczestszych przyczyn meskiej
nieptodnosci nalezy wystepowanie zmian

w regionie AZF oraz mutacje genu CFTR.
Badania tych genow jest zgodne z zaleceniami
PTMR. Wykonywane sa do diagnozy przyczyn
nieptodnosci i stanowia standard w trakcie
procedury wspomaganego rozrodu .

Koperwas M., Gtowacka M. ,Problem nieptodnosci wsrdd kobiet i mezczyzn

- epidemiologia, czynniki ryzyka i swiadomosc¢ spoteczna” SPEKTY ZDROWIA

I CHOROBY, TOM 2, NR 3, ROK 2017

. Stowarzyszenie Nasz Bocian, www.nasz-bocian.pl [dostep: 18.08.2015 .

Ferlin A, Arredi B, Foresta C: Genetic causes of male infertility. Reprod Toxicol 2006; 22:
133-141.

U. Dziuba: Genetyczne przyczyny nieptodnosci. Medycyna rodzinna 3/2017, 5.199
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PANEL BADAN GENETYCZNYCH — NIEPLODNOSC ZENSKA

CO POWIEDZIEC PACJENTOWI

Jesli starasz sie bezskutecznie zajs¢ w cigze, powinnas wykona¢ panel nowoczesnych badan genetycznych.
Warto réwniez go rozwazy¢ w przypadku staran sie o dziecko jako badanie profilaktyczne.

Panel okresla najczestsze przyczyny nieptodnosci wynikajace z zakrzepicy wrodzonej (zwiekszajacej ryzyko
poronien) i zaburzenia czynnosci jajnikdw. Dodatkowo uzyskasz informacje czy u dziecka mogg wystgpic
zaburzenia uktadu oddechowego (mukowiscydoza) lub niepetnosprawnos¢ intelektualna (Zespét tamliwego
Chromosomu X).

Jesli zostanie wykryte zwiekszone ryzyko zakrzepicy, podejmiemy leczenie, ktére pozwoli utrzymac i donosic
cigze. W przypadku potwierdzenia innych zmian genetycznych, bedziesz mogta rozwazyé¢ inne metody
zaptodnienia, pozwalajgce urodzi¢ zdrowe dziecko.

CECHA BADANIA
Panel okresla:

e najczestsze przyczyny nieptodnosci o podtozu genetycznym takich jak trombofilia wrodzona
zwiekszajgca nawet kilkudziesieciu krotnie ryzyko poronien

e nosicielstwo mukowiscydozy oraz choréb CFTR zaleznych utrudniajgcych zajscie w cigze

e mutacje zwigzang z przedwczesnym wygasaniem czynnosci jajnikdw oraz ryzykiem urodzenia dziecka z
zespotem tamliwego chromosomu X.

POTRZEBA PACJENTA
e  Whykluczenie podejrzenia przyczyny nieptodnosci o podtozu genetycznym.
KORZYSCI DLA PACJENTKI

e  Wykrycie zwiekszonego ryzyka zakrzepicy, pozwala szybko podjg¢ leczenie pozwalajgce na donoszenie
ciazy i unikniecie kolejnych niepowodzen.

e W przypadku potwierdzonego nosicielstwa mutacji w CFTR u pacjentki oraz jej partnera, bedzie mozna
rozwazy¢ zaptodnienie in-vitro oraz diagnostyke PGT-M, ktéra umozliwi urodzenie zdrowego dziecka,
nie obcigzonego mukowiscydoza.

o U pacjentek z potwierdzonym POF1 bedzie mozna zastosowac odpowiednie leczenie. Nosicielki
mutacji FMR1 bedg mogty rozwazy¢ wczesniejsze macierzynstwo i zastosowac diagnostyke
preimplantacyjng, ktéra pozwoli na urodzenie dziecka nieobcigzonego FraX.

e Diagnostyka na najwyzszym poziomie, zgodne z rekomendacjami PTG (Polskiego Towarzystwa
Ginekologicznego).

Sporzadzit: Agnieszka Nona-Motdawa
Data wydania: 05.07.2021.
Ninigjszy dokument jest wtasno$cig spotki INVICTA. Wszelkie prawa autorskie zastrzezone.
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UZASDANIENIE

W Polsce z problemem nieptodnosci dotyczy ok. 1,5 min par. Czynniki genetyczne powodujg nieptodnosé u
150 tys. pacjentek z takimi problemami.

Wyniki naszego badania naszego laboratorium pokazuja:

e 1/10 pacjentek, u ktérych wykonano panel badan w kierunku nieptodnosci zeriskiej, ma potwierdzone
zmiany genetyczne zwiekszajace ryzyko poronienia.
e CFTR-u 7% przebadanych pacjentek wykryto mutacje patogenne.

U 1 na 5 badanych pacjentek wykryto obecnosé haplotypu M2 ANXAS zwiekszajgce ryzyko poronien nawracajacych.

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) zwiekszajgcej nawet kilkudziesieciu krotnie
panelu ryzyko poronien samoistnych
F2

. C.*97G>A (20210G>A)
(protrombina)

€.1521_1523delCTT p.(Phe508del), Choroby CFTR-zalezne (wzrost gestosci $luzu
CFTR €.54-5940_273+10250del21080 szyjki macicy)
p.(Ser18Argfs*16) Okreslenie nosicielstwa mukowiscydozy

Zespot antyfosfolipidowy, 2-4 krotne wieksze
ANXAS5 haplotyp M2 ryzyko poronief nawracajacych, nadciénienie

Nowe .. . . .
. cigzowe, hipotrofia wewngatrzmaciczna
badanie
w Przedwczesne wygasanie czynnosci jajnikow
POF1
panelu FMR1 Badanie przesiewowe L .
Ryzyko urodzenia dziecka z zespotem famliwego
chromosomu X (FraX)
Zrodta:
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