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Begovi¢

Cilj Utvrditi vrijednost kratkih udvojenih sljedovnih biljega na X-kromosomu (engl., X-STR) za
prenatalno otkrivanje broj¢anih poremecaja na kromosomu X.

Postupci Istrazili smo geneticku varijabilnost 5 X-biljega (DXS9895, DXS6810, DXS6803,
GATA172D05, i HPRTB) u 183 zdrava hrvatska ispitanika (90 musSkaraca i 93 Zene). Takoder smo
testirali 13 osoba s poremecajima na X kromosomu (Turnerov sindrom — 6 slucajeva; Klinefelter
sindrom — 5 slu¢ajeva, i trostruki X sindrom — 2 slu¢aja). Analiza je provedena uz pomo¢
amplifikacije polimeraznom lan¢anom reakcijom sa specificnim primerima i elektroforeze na
poliakrilamidnom gelu. Istrazivanje je provedeno 2010.

Rezultati Nas uzorak nije pokazao znacajne razlike ucestalosti alela u ispitanih X-biljega u odnosu
na ostale europske populacije. Set 5 X-STR biljega bio je dovoljno informativan za uspjesno
odredivanje broj¢anih abnormalnosti na kromosomu X.

Zakljucak S obzirom da nismo zabiljezili lazno pozitivne rezultate, potvrdena je dijagnosticka
vrijednost ispitanih X-STR lokusa za prenatalno otkrivanje brojcanih poremecaja na kromosomu X.

Nase istrazivanje predstavlja vazan korak prema poboljSanoj prenatalnoj dijagnostici u Hrvatskoj.



