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by GENEPLANET BASIC STANDARD PLUS TWINS

NAJCZESCIE] WYSTEPUJACE TRISOMIE

Trisomia 21/ Zesp6t Downa v v v v
Trisomia 18/ Zesp6t Edwardsa v v v v
Trisomia 13/ Zespét Patau v v v v
DODATKOWE TRISOMIE

Trisomia 9 v

Trisomia 16 v

Trisomia 22 v
ANEUPLOIDIE CHROMOSOMOW PLCIOWYCH

Zespo6t Turnera (Monosomia X) v v

Zespot Klinefeltera (XXY) v v

Zespot potréjnego X (Trisomia XXX) v v

ZespotJacobsa (XYY) v v

SYNDROMY DELEC]I | DUPLIKAC)I* v
POJEDYNCZE ODKRYCIA v

Oprécz wymienionych aberracji chromosomowych podczas analizy mozna wykry¢ inne zmiany chromosomaine.

Beda one wymienione jako incydentalne wyniki badan.

IDENTYFIKACJA PLCI**

Chtopiec/ Dziewczynka v v v v

*wykrycie informacji o chromosomie Y w cigzy blizniaczej




**ZESPOLY DELEC]I | DUPLIKAC]I

Talasemia alfa, uposledzenie umystowe
Zespot niewrazliwosci na androgeny (AIS)
Zespot Angelmana/Zespét Pradera-Williego
Syndrom Bannajana-Rileya-Ruvalcaby (BRRS)
Zespot skrzelowo-uszno-nerkowy (zespét BR,
zespot Melnicka-Frasera)

Zespot Kociego (CES)

Syndrom delecji chromosomu 10q

Zespot mikrodelecji chromosomu 10922.3-923.31
Zespot delecji chromosomu 18p

Zespot delecji chromosomu 18q

Zespot Kornelii de Lange (CDLS)

Zespot Cowdena (CD)

Zespot Cri du Chat (delecja 5p)

Zespot Dandy-Walkera (DWS)

Zespot DiGeorge 2 (DGS2)

Dystalna artrogrypoza typu 2B (DA2B)
Dystrofia migsniowa Duchenne’a-Beckera (DMD/
BMD)

Zespot Dyggve-Melchior-Clausen (DMC)
Zespot Feingolda

Holoprozencefalia typu 1 (HPE1)
Holoprozencefalia typu 4 (HPE4)
Holoprozencefalia typu 6 (HPE6)

Zespot Jacobsena

Zespot Langer-Giedina (LGS)

Leukodystrofia z 11q14.2-q14.3

Uposledzenie umystowe zwigzane z
chromosomem X, z niedoborem hormonu
wzrostu (MRGH)

Zespot Mikroftalmii typu 6, niedorozwdj przysadki
mozgowej

Mikroftalmia z liniowymi uszkodzeniami skéry
Zespo6t monosomii 9p

Zespot ustno-twarzowo-palcowy

Wrodzona niedoczynnos$¢ przysadki zwigzana z
chromosomem X

Zespot Potockiego-Lupskiego (17p11.2 zespot
duplikacji)

Zesp6t podobny do Pradera-Williego (Syndrom
SIM1)

Zespot Riegera typu 1 (RIEGT)

Zespot Saethre-Chotzena (SCS)

Gluchota sensoryczna i nieptodno$¢ meska
Zespot Smitha-Magenisa

Rozszczep rak i/lub stop typu 3 (SHRM3)
Rozszczep rak i/lub stop typu 5 (SHRM5)
Zesp6t wrodzonej przepukliny przeponowej
(HCD/DIH)

Zespot wtosowo-nosowo-palcowy typu 1 (TRPST)
Zespo6t Van der Wude (VWS)

Zesp6t WAGR i aniridia Il

Guz Wilmsa 1 (WT1)

Zespot limfoproliferacyjny sprzezony z
chromosomem X (XLP)

Zespot mikroduplikacji Xp11.22-p11.23
Zespot mikrodelecji 1p36

1941-942 zespot mikrodelecji

Zespot delecji 2933.1/ Zespot szkia

Zespot delecji 5g21.1-931.2

Zespot delecji 8p23.1

Zespot duplikacji 8p23.1

Zespo6t duplikacji 11911-g13.3

Zespoét mikrodelecji 12914

Zespot delecji 14911-g22

Zespot przerostu 15926

Zesp6t mikrodelecji 16 p11.2-p12.2

Zespot mikroduplikacji 16 p11.2-p12.2
Zespot delecji 17921.31

Zespot duplikacji 17921.31






