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 Streszczenie   
Rozwój technik diagnostycznych umożliwia stosowanie coraz nowszych testów w badaniach prenatalnych. Ich 
zakres podyktowany jest wskazaniami i obejmować może diagnostykę cytogenetyczną, cytogenetyczno-moleku-
larną i molekularną. Najczęściej diagnozowanymi prenatalnie zmianami genetycznymi są zmiany liczbowe chromo-
somów (aneuploidie). 

W artykule przedstawiono najnowsze metody, wykorzystywane przede wszystkim w prenatalnej diagnostyce licz-
bowych zmian chromosomowych, ale również metody, które mogą być stosowane do wykrywania zmian struktu-
ralnych chromosomów oraz mutacji genowych. Jednym z głównych atutów tych metod jest krótki czas, jaki upływa 
do uzyskania miarodajnych wyników. Niektóre z przedstawionych technik są powszechnie stosowane na świecie, 
jak: QF-PCR (Quantitive Fluorescence Polymerase Chain Reaction) – oparta na analizie polimorficznych sekwencji, 
których zestaw jest charakterystyczny dla każdej osoby; MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification) 
– oparta na ligacji sond komplementarnych do badanych fragmentów genomu; CGH do mikromacierzy (Compa-
rative Genomic Hybridization, aCGH) – oparta na hybrydyzacji genomu do mikromacierzy, pozwalająca na analizę 
całego genomu. Inne z przedstawianych metod są dopiero wprowadzane do inwazyjnej diagnostyki prenatalnej: 
NGS (Next-generation DNA Sequencing) – sekwencjonowanie nowej generacji, umożliwiające analizę dowolnego 
fragmentu genomu na poziomie DNA; BoBs (BACs-on-Beads) – technika kariotypowania molekularnego oparta na 
hybrydyzacji badanego DNA z sondami umieszczonymi na polistyrenowych mikrokulkach.

W Polsce szybka diagnostyka najczęstszych aneuploidii w chwili obecnej nie jest badaniem standardowym, w prze-
ciwieństwie do badania cytogenetycznego (oznaczanie kariotypu). Jednakże, przy określonych wskazaniach szyb-
ka diagnostyka może w przyszłości stanowić standardową diagnostykę prenatalną. 
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 Abstract
New diagnostic techniques employed in laboratories all over the world enable to create new tests for prenatal 
genetic diagnosis. They include cytogenetics, molecular-cytogenetics and molecular methods. Chromosomal 
numerical aberrations (aneuploidies) remain to be the most frequent genetic changes diagnosed prenatally. 

Therefore, our paper presents the latest methods used mainly in prenatal diagnosis of the most common 
chromosome numerical changes, as well as other methods applicable in detecting chromosome structural changes 
or gene mutations. One of the main advantages of these new approaches is the short period of time needed to 
obtain a result. Some of these techniques are used world-wide: QF-PCR (Fluorescence Quantitive Polymerase 
Chain Reaction) – based on the analysis of the short polymorphic sequences characteristic for each individual; 
MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification) - based on the probes ligation to complementary genomic 
fragments in patient DNA; microarray CGH (Comparative Genomic Hybridization) - based on genomic hybridization 
to microarray, which enables analysis of the entire genome. Other new methods are also gradually introduced 
to invasive prenatal diagnosis: NGS (Next-generation DNA sequencing) - for the analysis of the whole genome 
at the DNA level; BoBs (BACS-on-Beads) – molecular-cytogenetic technique based on hybridization of probes 
immobilized on polystyrene microspheres with fetal DNA. 

Nowadays, rapid diagnosis of the most common chromosomal aneuploidies is not a standard procedure in Poland, 
as opposed to cytogenetics (karyotyping). However, for specific clinical indications, fast and reliable methods of 
genetic analysis present are likely to become standard procedures in prenatal diagnosis.
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Rycina 5. Analiza sekwencji STR płodu (górny wykres) oraz pacjentki (dolny wykres). U płodu widoczne trzy kopie każdego z markerów w postaci trzech pików (dwie pierwsze 
strzałki) lub podwójnej wysokości jednego z pików w stosunku do drugiego piku z pary (trzecia strzałka). U płodu stwierdzono triploidię.
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Rycina 5. Porównanie fluorescencji sond dla próby badanej i prawidłowej dla 
zestawu na najczęstsze zespoły mikrodelecyjne (P-245). Sondy zaznaczone poniżej 
linii hybrydyzują w obszarze 22q11.2 krytycznym dla zespołu DiGeorge’a. Widoczna 
delecja 3 markerów (czerwone kwadraciki).
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 Next-generation DNA Sequencing – sekwencjonowa-
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