YﬂVASTRA
GOTALANDSREGIONEN
V SAHLGRENSKA UNIVERSITETSSJUKHUSET

Nyhetsbrev Klinisk genetik - December 2011

Microarray som forstahandsanalys?

Utifran flera publicerade ”guidelines” de senaste aren re-
kommenderas nu analys med microarray* som férstahands-
val for genetisk diagnostik hos barn med mental retarda-
tion/multipla medfédda missbildningar/autism/ADHD dir
diagnosen ir okind.

Microarray hittar ca 3 gidnger s4 manga avvikelser. Hos dessa barn
hittar man vid traditionell kromosomanalys fynd hos ca 5 % av patien-
terna, medan array-analysen hittar avvikelser hos ca 15-20 % av patien-
terna. Detta har de senaste 4ren medfort att s k molekyldr karyotypering
med microarray numera anvinds som forstahandsanalys sivil nationellt
som internationellt vid genetisk diagnostik pa ovanstiende patientgrupp.

Foérenklat kan en microarray-analys kallas for en hogupplést kro-
mosomanalys. Liksom kromosomanalysen ér det en screeningmetod
som anvinds for att uppticka deletioner (férluster) och dupliktioner
(tillskott) av genregioner. Skillnaden dr frimst att array-analysen kan
identifiera bide mycket sma avvikelser, ner till ca 100 kb i storlek, och
ocksi stora avvikelser, upp till hela kromosomer, medan kromosomana-
lysen dr begrinsad till stérre avvikelser (minst 5 Mb). En array-analys
upptécker diremot inte punktmutationer (ex Cystisk fibros), balanserade transloka-
tioner, trinukleotidexpansioner (ex Fragile X eller Dystrofia myotonica) eller liggra-
dig mosaicism.

Till dags dato finns det drygt 50 kidinda syndrom som kan diagnos-
ticeras med array-analys, de orsakas av smé deletioner och duplikatio-
ner som ger upphov till sk. mikrodeletions/duplikationssyndrom eller
monogena sjukdomar, tex 22q11-deletionssyndromet, Williams-Beurens
syndrom, Wolf-Hirschhorns syndrom och miénga fler. Flera nya syn-
drom publiceras varje ar, detta dr ett stindigt vaxande kunskapsomrade.

Kortare svarstid kan fis om prover fran forildrar och barn skickas
samtidigt till oss. Sma gendos-variationer finns hos friska individer; en
stor andel férekommer utan att ha nagon sjukdomsorsakande funktion.
Det dr dérfor ibland nédvindigt att underséka om en okidnd avvikelse dr
nedirvd i familjen, f6r att kunna tolka dess kliniska betydelse. Férild-
rarnas prover analyseras riktat och debiteras endast om det bedéms som

nédvindigt.

Bifynd som inte efterfrigats pa remissen, kan man i séllsynta fall hitta
och i dessa fall f6r vi en dialog med inremitterande likare.
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Pa gang! NGS - en ny helgenomssekven-
seringsteknik ar under uppstart vid Klinisk
Genetik. Vi aterkommer med information i
senare nyhetsbrev.

Tank pa! vid microarray
® Svarstid inom 2 man (ev lingre vid upp-
foljning). Vid akut analys < 2 veckor.

® QF-PCR pi nytédda barn rekommen-
deras om klinisk bild tyder pd nagon av
de vanligaste aneuploidierna
(13,18,21,X,Y)

® Har du ritt remiss och kliniskt formular?
- Se var hemsida

® Vianvinder den kliniska informationen
vid tolkningen - anamnesuppgifterna dr
viktigal

e Overvig specifik analys om stark miss-
tanke finns om specifikt syndrom.

® Ring och friga om du inte dr siker — vi
hjalper girna till!

® [6r prisuppgifter kontakta oss.

Kontakta oss
Genetisk vagledare: 031-343 48 00 (ma-fre 830-11%)
Dagjonr: 031-343 57 70 (ma-fre 83°-160)
Sekreterare: 031-343 42 06

Exctern hemsida:
www.sahlgrenska.se/su/kliniskgenetik
SU intern hemsida:

Ga till http://intra.sahlgrenska.se och vil
sedan Organisation — Omrade 4 — Klinisk
genetik.

Nya remisser

Remiss for prenatal och postnatal analys. Sedan
sommaren har vi spridit vdra nya remisser till
inremitterande. Se till att du anvinder ritt
version genom att ladda ner den frin var
hemsida. Till remiss f6r microarray underlit-
tar det tolkning om vart frageformulir an-
vinds.

* Microarray = gendos-array = SNP array =
molekylir karyotypering (kirt barn?)
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