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WYKAZ STOSOWANYCH SKRÓTÓW 

aCGH – porównawcza hybrydyzacja genomowa do mikromacierzy (ang. Array Comparative 

Genomic Hybridization) 

AMH - hormon antymüllerowski (ang. Anti-Müllerian Hormone) 

Anty-TPO – przeciwciała przeciwko peroksydazie tarczycowej (ang. Anti-thyroid Peroxidase 

Antibodies) 

APS – zespół antyfosfolipidowy (ang. Antiphospholipid Syndrome) 

ASRM – Amerykańskie Towarzystwo Medycyny Reprodukcyjnej (ang. American Society for 

Reproductive Medicine) 

Beta-hCG – podjednostka beta ludzkiej gonadotropiny kosmówkowej 

CGH – porównawcza hybrydyzacja genomowa (ang. Comparative Genomic Hybridization) 

CNVs – warianty liczby kopii (ang. Copy Number Variations) 

DFI – fragmentacja DNA plemnika (ang. DNA Fragmentation Index) 

ESHRE - Europejskie Towarzystwo Rozrodu Człowieka i Embriologii (ang. European Society of 

Human Reproduction and Embryology) 

FCM – cytometria przepływowa (ang. Flow Cytometry) 

FISH – fluorescencyjna hybrydyzacja in situ (ang. Fluorescence In Situ Hybridization) 

FSH – hormone folikulotropowy (ang. Follicle-Stimulating Hormone) 

Gen MTHFR – gen kodujący reduktazę metylenotetrahydrofolanowa  

HBD – tydzień ciąży (łac. Habdomas) 

ICSI –  docytoplazmatyczne wstrzykiwanie plemników (ang. Inracytoplasmic Sperm Injection) 

IVF – zapłodnienie pozaustrojowe (ang. In Vitro Fertilization)  

kb – tysiąc par zasad (ang. kilobase) 

KS – Zespół Klinefeltera (ang. Klinefelter Syndrome) 

LA – antykoagulant toczniowy (ang. Lupus Anticoagulant) 

LGMD2P- dystrofia obręczowo-kończynowa typu 2P (ang. Limb-girdle Muscular Dystrophy 2P) 

Mb – milion par zasad (ang. megabase) 

MCC – kontaminacja materiałem matczynym (ang. Maternal Cel Contamination) 

MLPA – multipleksowa amplifikacja sond zależna od ligacji (ang. Multiplex Ligation-dependent 

Probe Amplification) 

NGS – sekwencjonowanie następnej generacji (ang. Next Generation Sequencing) 

PCOS – zespół policystycznych jajników (ang. Polycystic Ovary Syndrome) 

PTGiP – Polskie Towarzystwo Ginekologów i Położników 

RPL –nawracające utraty ciąż (ang. Recurrent Pregnancy Loss) 

STR – krótkie tandemowe powtórzenia (ang. Short Tandem Repeats) 

t.c – tydzień ciąży 

TSH – hormon tyreotropowy (ang. Thyroid-stimulating Hormone) 

WES – sekwencjonowanie całoegzomowe (ang. Whole Exome Sequencing) 

WGS – sekwencjonowanie całego genomu (ang. Whole Genome Sequencing) 

WHO – Światowa Organizacja Zdrowia (ang. World Health Organization) 

QF-PCR – ilościowa fluorescencyjna reakcja łańcuchowa polimerazy (ang. Quantitive Fluorescent 

Polymerase Chain Reaction)

https://pl.wikipedia.org/wiki/Fluorescencyjna_hybrydyzacja_in_situ
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1.WSTĘP 

1.1 Poronienia samoistne – informacje ogólne 

 

Prokreacja człowieka jest procesem bardzo złożonym, skomplikowanym ale również 

stosunkowo nieefektywnym [1]. Aż 10-25% kliniczne potwierdzonych ciąż kończy się poronieniem 

samoistnym[2][3]. Odsetek ten jest jeszcze większy i może wynosić nawet ponad 50%-70%, kiedy 

weźmiemy pod uwagę również grupę ciąż tzw. biochemicznych oraz ciąże utracone jeszcze przed 

etapem implantacji w jamie macicy. Około ¼ kobiet doświadcza w swoim życiu przynajmniej 

jednego poronienia samoistnego [4]. Poronienie stanowi zatem zarówno poważny problem społeczny 

jak również ekonomiczny. Choć wydawałoby się, że z każdym rokiem wiedza na temat etiologii 

poronień samoistnych poszerza się, w świetle najnowszego piśmiennictwa nadal ich przyczyna 

pozostaje nieznana w 50% przypadków [1][5]. Jak pokazują badania przeprowadzone przez Rajcan-

Separovic i wsp. w 17-30% przypadków zarodków, u których stwierdza się wady morfologiczne, w 

badaniu metodą aCGH nie stwierdza się nieprawidłowości chromosomowych [6]. Otwarte zatem 

pozostaje pytanie jakie są inne, pozacytogenetyczne przyczyny poronień.  Wskazuje to bowiem, że 

przyczyną poronień samoistnych są także inne choroby zarodka i płodu, w tym spowodowane innymi 

zmianami genetycznymi niż aberracje chromosomowe i zmiany typu CNVs (ang. Copy numer 

varations, warianty liczby kopii). 

1.2 Definicja i klasyfikacja poronień samoistnych 

 

Definicją poronienia samoistnego według Światowej Organizacji Zdrowia (WHO) jest utrata 

ciąży przed osiągnięciem przez płód masy 500g. Taka masa płodu odpowiada zwykle 20-22tc [7]. 

Podział poronień opiera się na kryterium czasowym oraz na kryterium powtarzalności. Pierwszy 

podział obejmuje utratę ciąży biochemicznej, ciąży wczesnej oraz ciąży późnej. Definicja utraty ciąży 

biochemicznej określa ciążę, która nie została potwierdzona w badaniu ultrasonograficznym, 

natomiast została rozpoznana na podstawie podwyższonego poziomu gonadotropiny kosmówkowej 

(beta HCG) – hormonu produkowanego przez kosmówkę, co zwykle odpowiada utracie ciąży przed 

6 tygodniem licząc od daty ostatniej miesiączki. Poronienia na tym etapie doświadcza nawet około 

30% par [8]. Poronienie ciąży wczesnej według definicji określa utratę ciąży pomiędzy 6 a 12 

tygodniem. W  tym okresie ciąża zostaje już potwierdzona w obrazie ultrasonograficznym oraz  

w badaniu początkowo podwyższanego poziomu beta HCG. Ciąża utracona powyżej 12 tygodnia 
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określana jest jako poronienie ciąży późnej. Ok 15% par starających się o dziecko doświadcza utraty 

ciąży wczesnej. Utrata ciąży późnej dotyka około 4% par [8]. 

Drugi podział poronień oparty jest o kryterium powtarzalności. Jest on ważny z punktu 

widzenia poszukiwania przyczyn, ale niejednoznaczny, gdy spojrzy się na publikacje dotyczące 

poronień nawracających. Dotychczas poronienia nawracające (RPL – ang. recurrent pregnancy loss) 

były i nadal są przez wielu autorów definiowane jako trzy następujące po sobie utraty ciąż, włączając 

w to również utraty ciąż biochemicznych. Taka definicja przyjęta została przez Europejskie 

Towarzystwo Rozrodu Człowieka i Embriologii (European Society of Human Reproduction and 

Embryology, ESHRE) [9]. Biorąc pod uwagę powyższą definicję problem poronień nawracających 

dotyczy od 1-3% par starających się o potomstwo. Ponieważ aktualnie już po dwóch utratach ciąży 

rozpoczyna się proces diagnostyczny przyczyn niepowodzeń rozrodu, wielu autorów, w tym 

Amerykańskie Towarzystwo Medycyny Rozrodu (American Society for Reproductive Medicine, 

ASRM), proponuje aby pojęcie poronień nawracających dotyczyło par doświadczających co najmniej 

dwóch utrat ciąż rozpoznanych klinicznie, niekoniecznie natomiast następujących po sobie. 

Przyjmując powyższą definicję problem poronień nawracających może dotyczyć nawet 5% par, które 

chcą być rodzicami [3][9][10]. 

1.3 Etiologia poronień samoistnych 

 

Badania nad przyczyną poronień samoistnych trwają od dziesięcioleci. Najstarsze doniesienia 

na temat etiologii poronień samoistnych pochodzą z pierwszej połowy XX wieku [11]. Wobec 

współudziału czynników matczynych, ojcowskich i zarodkowych/płodowych, etiologia poronień jest 

bardzo złożona. Wśród głównych przyczyn matczynych wymienia się: wady anatomiczne macicy, 

trombofilię genetycznie uwarunkowaną (polimorfizmy w genie czynnika V, czynnika II, MTHFR, 

wrodzony niedobór białka C i białka S, niedobór antytrombiny czy warianty genu PAI1) oraz 

trombofilię nabytą (podwyższony poziom przeciwciał antyfosfolipidowych, nabyty niedobór białka 

C, białka S, nabyty niedobór antytrombiny), czynniki autoimmunologiczne, ekspozycję kobiety na 

szkodliwe czynniki środowiskowe, nosicielstwo zrównoważonych aberracji chromosomowych oraz 

mutacji w pojedynczych genach [1][12][13]. Nieprawidłowości podczas spermatogenezy, ekspozycja 

na szkodliwe czynniki środowiskowe oraz nosicielstwo zrównoważonych aberracji 

chromosomowych to główne czynniki ojcowskie poronień samoistnych. Czynniki płodowe poronień 

to głównie niezrównoważone aberracje chromosomowe, rearanżacje genomowe, mutacje w 

pojedynczych genach a także zmiany epigenetyczne genomu zarodka/płodu. Wobec ogromnego 

rozwoju genetyki, badań genetycznych i epigenetyki, szczególny nacisk w ostatnim dziesięcioleciu 
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kładzie się właśnie na badania nad genomem zarodka/płodu. Stanowi to bardzo interesujący kierunek 

badań biorąc pod uwagę, że genom zarodka stanowi połączenie genomu matczynego i genomu 

ojcowskiego. 

1.3.1 Matczyne przyczyny poronień samoistnych 

 

Matczyne czynniki mające wpływ na etiologię poronienia są opisywane od wielu lat. Wady 

anatomiczne macicy, zespół antyfosfolipidowy, czy nosicielstwo aberracji chromosomowych,  

są dobrze opisanymi matczynymi czynnikami ryzyka poronień samoistnych. W latach 60 XX wieku 

pojawiły się doniesienia szukające związku pomiędzy zmianami liczby i struktury chromosomów, 

zarówno u par starających się o potomstwo jak i w materiale genetycznym zarodka,  

a niepowodzeniami rozrodu. Schmid  w roku 1962r. opisał wyniki badań kariotypu 10 par 

doświadczających poronień nawracających [14]. W opisanej grupie u jednego mężczyzny 

zidentyfikował nosicielstwo translokacji. W podobnych badaniach z roku 1965 opartych na analizie 

limfocytów krwi obwodowej 22 par z 3 lub więcej poronieniami w wywiadzie Wintage i wsp. 

nosicielstwo translokacji stwierdzili u 5 kobiet [15]. Nosicielstwo zrównoważonych aberracji 

chromosomowych (translokacji, inwersji) jest stwierdzane u 2-6% par doświadczających poronień, 

co stanowi wartość 10-krotnie większą niż w populacji ogólnej, gdzie tego typu aberracje 

chromosomowe są stwierdzane u niespełna 0,5% [1][8]. W przypadku stwierdzenia nosicielstwa 

zrównoważonej aberracji chromosomowej u jednego z partnerów istnieje podwyższone ryzyko 

niezrównoważenia genomu u potomstwa, co w efekcie doprowadza w większości przypadków  

do poronienia samoistnego, często jeszcze na etapie preimplantacyjnym. Należy jednak zaznaczyć, 

że stwierdzenie nosicielstwa zrównoważonej aberracji chromosomowej u jednego z partnerów nie 

przekreśla szans pary na posiadanie zdrowego potomstwa. Jednym z doniesień udowadniających ten 

fakt są wyniki badań opublikowane przez Franssena i wsp. w 2006r., w których stwierdzono,  

że szansa na urodzenie zdrowego dziecka u pary z dwoma poronieniami w wywiadzie  

i nosicielstwem translokacji u jednego z partnerów jest porównywalna z szansą na urodzenie 

zdrowego dziecka u pary z dwoma poronieniami w wywiadzie i prawidłowymi kariotypami [16].  

Wśród kobiet doświadczających poronień samoistnych stwierdza się nawet 7-8 razy częstsze 

występowanie wad macicy w stosunku do populacji ogólnej [9]. W analizie dotyczącej blisko 90 000 

kobiet Chan i wsp. stwierdzili wrodzone wady macicy w 5,5% populacji ogólnej kobiet 

i w 15,4% kobiet, które doświadczyły 3 lub więcej utrat ciąży [12]. Wady nabyte macicy takie jak 

mięśniaki czy polipy macicy są również opisywane jako możliwy czynnik zwiększający ryzyko 
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poronień nawracających opisywany odpowiednio u 4,5% i 2-3% pacjentek doświadczających RPL 

[9]. 

W 8-12% przypadków poronień samoistnych za przyczynę uznaje się zaburzenia hormonalne 

u matki, a wśród nich między innymi choroby tarczycy, cukrzyca, zespół policystycznych jajników, 

hiperandrogenizm i.in. [17]. Odsetek kobiet z zaburzeniami hormonalnymi jest większy w grupie 

pacjentek doświadczających poronień nawracających. W rekomendacjach Polskiego Towarzystwa 

Ginekologów i Położników (PTGiP) z 2015r. dotyczących stosowania progesteronu w profilaktyce 

poronień samoistnych, zwrócono uwagę, że nawet u 23-50% kobiet  doświadczających RPL 

stwierdza się niedomogę fazy lutealnej i niewydolność ciałka żółtego [18]. W odniesieniu do chorób 

tarczycy udowodniono, że zwiększone ryzyko niepłodności oraz utrat ciąży dotyczy zarówno kobiet 

w stanie eutyreozy z dodatnimi przeciwciałami przeciwko tyreoperoksydazie (anty-TPO) jak i  kobiet 

bez stwierdzonych przeciwciał anty-TPO, ale z podwyższonym poziomem hormonu tyreotropowego 

(TSH) [19][20]. Dane dotyczące związku pomiędzy zespołem policystycznych jajników (PCOS)  

a poronieniami nawracającymi, choć wydają się udowadniać związek przyczynowo-skutkowy, to 

mechanizm nie jest do końca wyjaśniony. Aktualnie przyjmuje się, iż otyłość, hiperhomocysteinemia 

oraz insulinooporność towarzyszące PCOS w dużej mierze odpowiadają za zwiększone ryzyko 

poronień [21]. 

Opisywano jeszcze szereg innych mechanizmów, które mogą w większym lub mniejszym 

stopniu zwiększać ryzyko poronień. Szczególnie kontrowersyjne są dane na temat związku pomiędzy 

chorobą, a raczej predyspozycją do choroby zakrzepowo-zatorowej u matki, a ryzykiem poronień 

samoistnych. W świetle danych opublikowanych w ostatnich 10 latach można wnioskować, że 

większy wpływ na podwyższone ryzyko poronień ma obecność przeciwciał antyfosfolipidowych 

(aPL) [antykoagulantu toczniowego (LA), przeciwciał antykardioliolipinowych, przeciwciał 

przeciwko β2-glikoproteinie I] nawet bez objawów klinicznych zespołu antyfosfolipidowego (APS), 

niż nosicielstwo przez kobietę wariantów i polimorfizmów w genach związanych z podwyższonym 

ryzykiem zakrzepowo-zatorowym bez epizodów zakrzepowych w wywiadzie [8][22]. Choć 

polimorfizmy  w genach związanych z chorobą zakrzepowo-zatorową są najlepiej dotychczas opisaną 

grupą jednogenowych przyczyn poronień, to ich wysoka częstość w populacji nasuwa pytanie czy 

faktycznie mają one związek z etiologią poronień. Jednocześnie fakt, że badane są różne grupy 

pacjentek, różnego pochodzenia etnicznego sprawia, że dane dotyczące częstości występowania 

polimorfizmów w genach związanych z trombofilią są tak rozbieżne w różnych publikacjach [23]. 

Uwaga badaczy skupia się głównie na badaniu polimorfizmów w genie czynnika V krzepnięcia, 

czynnika II krzepnięcia, genie kodującym reduktazę metylenotetrahydrofolanową (MTHFR), 

genetycznie uwarunkowanym niedoborze białka C, białka S oraz antytrombiny. 
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Polimorfizm Leiden (R506, G1691A) w genie czynnika V krzepnięcia poprzez inaktywację 

czynnika Va doprowadza do zwiększenia produkcji trombiny. W populacji osób zdrowych 

polimorfizm ten występuje z szacunkową częstością 3%-7%. Jego obecność powoduje wzrost ryzyka 

zakrzepowego u pacjenta 5-kronie w stosunku do osób bez tego polimorfizmu. Wśród pacjentów  

z epizodem żylnej choroby zakrzepowo-zatorowej w wywiadzie częstość nosicielstwa 

heterozygotycznego polimorfizmu w genie czynnika V określa się na 20-30%. Jeżeli polimorfizm 

jest obecny w obu kopiach genu czynnika V krzepnięcia, ryzyko zakrzepowo-zatorowe u pacjenta 

rośnie 140-krotnie [24].  

Kolejnym czynnikiem zwiększającym ryzyko zakrzepowo-zatorowe jest obecność 

polimorfizmu G20210A w genie protrombiny. Polimorfizm ten poprzez zwiększenie produkcji 

protrombiny, a w konsekwencji trombiny i fibryny, zwiększa ryzyko żylnej choroby zakrzepowo-

zatorowej około 3-krotnie [24].  

Gen MTHFR koduje reduktazę metylenotetrahydrofolanową – enzym biorący udział  

w przekształcaniu kwasu foliowego w jego aktywną formę metafolinę. W odniesieniu do genu 

MTHFR powstało wiele hipotez wiążących obecne w nim polimorfizmy 665C>T (dawniej 677C>T) 

oraz 1298A>C z żylną chorobą zakrzepowo-zatorową, etiologią autyzmu, wad rozszczepowych OUN 

czy nawet zespołu Downa [25][26][27]. Polimorfizmy w genie MTHFR w różnym stopniu obniżają 

aktywność reduktazy metylenotertahydrofolanowej, przyczyniając się do niedoboru aktywnej formy 

kwasu foliowego oraz do podwyższenia poziomu homocysteiny. Podwyższone stężenie 

homocysteiny we krwi może prowadzić do powstania szeregu zaburzeń, m.in. udarów mózgu, 

wrodzonych wad cewy nerwowej, padaczki, niepełnosprawności intelektualnej i innych objawów 

nieneurologicznych [28]. Za czynnik ryzyka łagodnej hiperhomocysteinemii związany z genem 

MTHFR uznaje się jedynie nosicielstwo homozygotycznego polimorfizmu polegającego na 

substytucji cytozyny na tyminę w pozycji 665. Pomimo niejednoznacznych danych z piśmiennictwa 

należy stwierdzić, że brak jest aktualnie dowodów jednoznacznie potwierdzających związek 

pomiędzy hiperhomocysteinemią a heterozygotycznym polimorfizmem 665C>T lub złożonym 

heterozygotycznym polimorfizmem 665C>T i 1298A>C w genie MTHFR [29]. Według aktualnych 

rekomendacji Polskiego Towarzystwa Genetyki Człowieka (PTGCz) i Polskiego Towarzystwa 

Ginekologów i Położników z 2017r., stwierdzenie polimorfizmów w genie MTHFR bez epizodów 

zakrzepowo-zatorowych w wywiadzie nie powinno być rozważane jako czynnik ryzyka poronień 

samoistnych oraz nie powinno stanowić wskazania do zwiększenia profilaktycznej dawki kwasu 

foliowego [30].   



WSTĘP 

18 

 

Niedobór białka C i białka S to kolejna możliwa przyczyna choroby zakrzepowo-zatorowej. 

Funkcja białka C kodowanego przez gen PROC, związana jest degradacją aktywnej formy czynnika 

V oraz czynnika VIII krzepnięcia. Białko S pełni funkcje kofaktora białka C. 

Antytrombina jest białkiem, które bierze udział w inaktywacji głównie trombiny i czynnika 

Xa. Wrodzony niedobór antytrombiny stwierdzany jest u 0,02-0,17% populacji i jest związany  

z obecność mutacji lub dużych delecji w genie SARPINC1 [31].   

W  metaanalizie przeprowadzonej przez Crolesa i współpracowników w 2017r. stwierdzono, 

iż niedobór antytrombiny, białka C, białka S oraz nosicielstwo homozygotycznego polimorfizmu 

Leiden w genie czynnika V powinno stanowić wskazanie do profilaktyki przeciwkrzepliwej  

u kobiety ciężarnej oraz w okresie połogu [13]. W cytowanej metaanalizie zwrócono uwagę,  

iż nosicielstwo heterozygotycznego polimorfizmu Leiden w genie czynnika V krzepnięcia oraz 

polimorfizmu w genie czynnika II krzepnięcia, jak i obecność złożonego heterozygotycznego 

polimorfizmu w genie czynnika V i czynnika II nie stanowi podstawy do wdrożenia profilaktyki 

przeciwzakrzepowej u kobiety w okresie ciąży oraz połogu, bez epizodów zakrzepowo-zatorowych 

w wywiadzie. Fakt ten został odnotowany również przez innych autorów [32][33]. Nadal jednak 

otwarte pozostaje pytanie, czy obecność u matki polimorfizmów i mutacji w genach związanych z 

podwyższonym ryzykiem zakrzepowo-zatorowym może zwiększać ryzyko poronień, być może w 

innym, pozazakrzepowym mechanizmie [22].  

Wiek kobiety uznawany jest za niezależny czynnik wpływający na ryzyko poronień [3]. 

Andersen i wsp. w prospektywnych badaniach przebiegu ciąży u 634 272 duńskich kobiet, ciąże 

zakończone poronieniem w powyższej grupie stwierdzili w 13,5% przypadków, z czego u kobiet 20-

24-letnich odsetek poronień wynosił 8,9% a wśród kobiet 45-letnich i starszych odsetek ciąż 

zakończonych poronieniem określili na 74,7% [34]. To podwyższone ryzyko poronień rosnące wraz 

z wiekiem kobiety z jednej strony tłumaczone jest podwyższonym ryzykiem aneuploidii u zarodka, 

z drugiej strony zaburzoną funkcją macicy, obniżonym poziomem hormonów u kobiet w starszym 

wieku (według autorów powyżej 30 roku życia) [34]. Zmniejszona rezerwa jajnikowa u starszych 

kobiet może być również uznana za czynnik ryzyka poronień, związanych głównie  

z podwyższonym ryzykiem aneuploidii w blastocystach. Shahine i wsp. w badaniach 

prospektywnych 239 kobiet z dwoma lub więcej poronieniami w wywiadzie, stwierdzili znacząco 

wyższy odsetek aneuploidalnych blastocyst u kobiet z obniżoną rezerwą jajnikową w stosunku  

do kobiet z prawidłowym poziomem hormonu folikulotropowego (FSH) oraz hormonu 

antymüllerowskiego (AMH)  (57% v 49%) [35].  

W ostatnim dziesięcioleciu trwają intensywne badania nad identyfikacją genów kandydatów, 

poza genami związanymi z chorobami zakrzepowo-zatorowymi, w których mutacje mogą 
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doprowadzać do poronienia czy obumarcia ciąży. Dotychczas zidentyfikowano około 200 genów,  

w których mutacje u kobiety mogą zwiększać ryzyko poronień. Geny te powiązane są głównie  

z regulacją implantacji, rozwojem łożyska i zarodka oraz adaptacją matki do ciąży. Pereza i wsp. 

przeprowadzili dotychczas największą metaanalizę obejmującą 428 publikacji dotyczącej 

jednogenowych przyczyn poronień, które ukazały się pomiędzy 1990r. a 2015r. Autorzy określili, iż 

w pracach spełniających kryteria włączenia do powyższej metaanalizy, ukazały się dane dotyczące 

472 wariantów w 187 genach u kobiet doświadczających poronień nawracających. Geny te związane 

są głównie z odpowiedzią immunologiczną, mechanizmem angiogenezy i koagulacji oraz regulacją 

funkcji naczyniowej [36]. Przykłady genów kandydatów powiązanych z etiologią poronień 

nawracających przedstawiono w tabeli 1.  

 

Tabela 1. Wybrane geny analizowane w piśmiennictwie, których mutacje u kobiety mogą być powiązane z 

etiologią poronień nawracających. 

Gen OMIM Locus Funkcja Piśmiennictwo 

GH2 * 139240 17q23.3 Wariant genu hormonu wzrostu. Mutacje w powyższym 
genie związane są z niedoborem hormonu wzrostu łożyska. 

[37] 

CSH1 
CSH2 

* 150200 
* 118820 

17q23.3 Geny kodujące izoformy somatotropiny kosmówkowej 
syntetyzowanej w syncytiotrofoblaście. Somatotropina 
kosmówkowa wykazuje słabą aktywność hormonu wzrostu 
oraz laktogenną.  

[37] 

CGB5 
CGB8 

* 608825 
* 608827 

19q13.3 Geny kodujące podjednostki gonadotropiny kosmówkowej, 
jednego z kluczowych hormonów związanych z 
utrzymaniem wczesnej ciąży. 

[38] 

VEGFA + 192240 6p21.1 Gen   kodujący naczyniowo-śródbłonkowy czynnik wzrostu, 
który decyduje o prawidłowej proliferacji trofoblastu, 
implantacji, wzroście płodu i angiogenezie łożyska.  

[39] 

IL1β * 147720 2q14.1 Gen kodujący interleukinę 1β - cytokinę prozapalną, która 
bierze udział w proliferacji komórek B oraz aktywacji 
komórek T. Nieprawidłowe wydzielanie cytokin zaburza 
odpowiedź immunologiczną podczas rozwoju ciąży. 

[40] 

1.3.2 Ojcowskie przyczyny poronień samoistnych 

 

Analizując piśmiennictwo nie sposób oprzeć się wrażeniu, że ojcowskim przyczynom 

poronień poświęca się najmniej uwagi. Głównym przedmiotem badań w odniesieniu do przyczyn 

ojcowskich są zmiany w materiale genetycznym mężczyzny, które mogą wpływać na zmiany  

w genomie zarodka. W ostatnich latach obserwuje się również zwiększoną liczbę doniesień 

literaturowych na temat związku pomiędzy wynikami badania nasienia a zmianami genetycznymi  

u potomstwa mężczyzny [41]. Nosicielstwo zrównoważonych aberracji chromosomowych  

u mężczyzny, analogicznie do nosicielstwa zrównoważonych aberracji u kobiet, stanowi jedną  

z dobrze poznanych przyczyn poronień. W przypadku nosicielstwa translokacji u mężczyzny częściej 

https://www.omim.org/geneMap/17/762?start=-3&limit=10&highlight=762
https://www.omim.org/geneMap/17/763?start=-3&limit=10&highlight=763
https://www.omim.org/geneMap/6/497?start=-3&limit=10&highlight=497
https://www.omim.org/geneMap/2/499?start=-3&limit=10&highlight=499
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obserwuje się zaburzenia spermatogenezy niż zmiany genetyczne (aberracje chromosomowe)  

u zarodka [42][43]. U płodnych mężczyzn w 5-10% plemników stwierdza się disomię. Zwraca się 

uwagę, że u par z nieprawidłowymi wynikami badania nasienia u mężczyzny częściej dochodzi  

do aberracji chromosomowych u zarodków [43][44][45]. W plemnikach mężczyzn  

z oligozoospermią częściej obserwuje się disomię chromosomów płciowych oraz chromosomu 18  

i 21, w porównaniu do grupy mężczyzn z prawidłowym wynikiem badania nasienia [46]. Istnieją 

również doniesienia na temat związku pomiędzy zwiększoną fragmentacją DNA plemnika  

a podwyższonym ryzykiem utrat ciąż, choć uzyskane wyniki badań nie są jednoznaczne [47][48][49]. 

Fragmentacja DNA plemnika (DFI – DNA fragmentation index) polega na przerwaniu pojedynczej 

lub podwójnej nici DNA. Zwykle jest ona wynikiem stresu oksydacyjnego, do którego dochodzi na 

skutek zakażeń, które doprowadzają do powstania zwiększonej ilości wolnych rodników [45]. DFI 

zwiększa się wraz z wiekiem mężczyzny [50]. Zwiększona fragmentacja DNA plemnika obniża jego 

potencjał do zapłodnienia i wydłuża u pary okres oczekiwania na ciążę [45]. Sherma i wsp. stwierdzili 

istotną korelację pomiędzy podwyższonym poziomem fragmentacji DNA plemników a ryzykiem 

poronień i obniżoną efektywnością technik zapłodnienia pozaustrojowego [45]. Interesujące  

są również wyniki badań na temat zwiększonego odsetka plemników z disomią u mężczyzn, których 

partnerki doświadczają poronień. Ramasamy i wsp. w 2015r. opublikowali wyniki badań metodą 

fluorescencyjnej hybrydyzacji in situ (FISH) plemników 140 mężczyzn, których partnerki miały 

poronienia nawracające w wywiadzie [51]. W cytowanych badaniach u ponad 45% badanych 

mężczyzn stwierdzono w plemnikach disomię chromosomów autosomalnych pomimo prawidłowych 

parametrów nasienia (koncentracja, morfologia, żywotność). Mutacje w pojedynczych genach  

u mężczyzn są również jedną z możliwych przyczyn poronień samoistnych u ich partnerek. 

Pojedyncze doniesienia dotyczą poszukiwania związku pomiędzy obecnością polimorfizmu Leiden 

w genie czynnika V krzepnięcia u mężczyzn a podwyższonym ryzykiem poronień u ich partnerek 

[52]. W cytowanej już metaanalizie (Pereza i wsp.) stwierdzono, iż wśród opublikowanych danych 

(łącznie 428 publikacji dotyczących poronień samoistnych), geny partnerów kobiet 

doświadczających poronień były analizowane przez autorów tylko w 12,1%. Łącznie do 2017r. 

opisano 72 warianty w 42 genach u partnerów kobiet z poronieniami nawracającymi [36].  

1.3.3 Zarodkowe przyczyn poronień samoistnych 

 

Zmiany w genomie zarodka, związane z poronieniem lub obumarciem ciąży mogą dotyczyć 

zarówno zmian liczby chromosomów (aberracje liczbowe) jak i ich struktury. Mogą być także 

związane z mutacjami w pojedynczych genach. Aberracje struktury chromosomów zarodka obejmują 
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te duże widoczne w klasycznym badaniu cytogenetycznym (aberracje strukturalne) oraz małe 

niewidoczne przy zastosowaniu metod cytogenetyki klasycznej (mikrorearanżacje genomowe). 

Aberracje chromosomowe u zarodka są stwierdzane w 45% do nawet 70% materiałów  

po poronieniu sporadycznym i w 25-57% materiałów pochodzących z poronień u pary 

doświadczającej nawracających utrat ciąż [8][37][53][54]. Tak duża rozbieżność wyników wydaje 

się wynikać głównie z różnego zdefiniowania grupy badanej czyli definicji poronień nawracających 

(dwa lub trzy poronienia). Niezależnie od badania, w około 50% przypadków poronień 

nawracających nie udaje się ustalić przyczyny poronień [37]. Zarówno w przypadku poronień 

sporadycznych jak i poronień nawracających zmiany materiału genetycznego stwierdzane  

u zarodka/płodu dotyczą głównie liczby chromosomów. Wśród aberracji chromosomowych 

stwierdzanych u poronionych zarodków/płodów najczęściej stwierdzane są aneuploidie czyli zmiany 

w liczbie pojedynczych chromosomów oraz poliploidie czyli powielenie kopii wszystkich 

chromosomów. Powyższe liczbowe aberracje chromosomowe stwierdzane są w ponad  

80% poronionych zarodków/płodów, u których identyfikuje się aberracje chromosomowe [1][55]. 

Zmiany liczby chromosomów w przypadku zarówno poronień samoistnych jak również 

nawracających dotyczą głównie chromosomów pary 16, 15, 21, 22, 13 i 18 oraz  

chromosomu X [43]. Stwierdzane natomiast poliploidie to głównie triploidie.  

Zmiany liczby chromosomów stanowią główną przyczynę poronień samoistnych  

w pierwszym trymestrze. Wraz z zaawansowaniem ciąży zmniejsza się odsetek stwierdzanych  

u zarodków/płodów liczbowych aberracji chromosomowych dotyczących chromosomów 

autosomalnych. Ponad 90% zarodków, które uległy poronieniu samoistnemu na etapie wczesnej 

ciąży (0-6 Hbd) jest obarczonych aberracją chromosomową. Wśród płodów, które uległy poronieniu 

bądź obumarciu na etapie ciąży późnej (pomiędzy 16-19 Hbd) tylko  

u 30% zidentyfikujemy aneuploidię. Aneuploidie identyfikowane u zarodków/płodów poronionych 

w późniejszym okresie ciąży (>1 trymestru) głównie dotyczą chromosomów autosomalnych pary  

21, 18 i 13 oraz chromosomów płci [1]. 

Rozwój metod cytogenetyki i biologii molekularnej miał bezpośrednie przełożenie  

na poszerzenie wiedzy również w zakresie etiologii poronień. Wraz z wprowadzeniem  

do diagnostyki genetycznej metody FISH (fluorescencyjna hybrydyzacja in situ) w latach 80. XX 

wieku, pojawiła się możliwość identyfikacji submikroskopowych rearanżacji genomowych  

w genomie człowieka. Ten rodzaj aberracji chromosomowych, jak się okazało w kolejnych latach, 

stanowi drugą, po liczbowych aberracjach chromosomowych, genetyczną przyczyną poronień 

nawracających. Badania kosmówek z zastosowaniem metod cytogenetyki molekularnej, szczególnie 

metody porównawczej hybrydyzacji genomowej (CGH) i porównawczej hybrydyzacji genomowej 
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do mikromacierzy (aCGH), pozwoliły na identyfikację strukturalnych aberracji chromosomowych 

(delecje, duplikacje, translokacje) w 2-6% kosmówek po poronieniu, w których stwierdza się 

aberrację chromosomową. Szczególną grupę aberracji strukturalnych stanowią rearanżacje 

submikroskopowe (CNVs - copy number variations, warianty liczby kopii), które nie  

są możliwe do identyfikacji przy zastosowaniu metod klasycznej cytogenetyki, a zatem ich rozmiar 

jest mniejszy niż 5Mb. Warianty liczby kopii są to segmenty DNA, w których obserwuje się 

zmniejszenie lub zwiększenie liczby kopii w porównywanych genomach [56]. CNVs występują 

powszechnie w genomie człowieka jako warianty polimorficzne wpływające na zmienność 

osobniczą. Szacuje się, że nawet 12% długości genomu stanowią polimorfizmy typu CNV [57]. 

Chociaż w większości przypadków znajdują się one w regionach genomu o małym znaczeniu 

funkcjonalnym, to ich wpływ na ekspresję genów został kilkakrotnie udowodniony [58][59]. 

Polimorfizmy CNV powiązano już z predyspozycją do wielu chorób człowieka takich jak  

np. łuszczyca, osteoporoza, autyzm i wiele innych [56][60][61]. CNVs mogą nie tylko zwiększać  

u pacjentów predyspozycję do zachorowań, ale również mogą mieć charakter patogenny, 

doprowadzając do powstania u pacjenta fenotypu zespołu mikrodelecyjnego lub 

mikroduplikacyjnego. Zmiany strukturalne o charakterze mikrorearanżacji genomowych 

(mikrodelecji i mikroduplikacje) w regionach istotnych klinicznie stanowią stosunkowo niedawno 

wyodrębnioną grupę chorób genetycznych. Zatem wyzwaniem dla osób badających CNVs jest 

określenie czy zidentyfikowana zmiana liczby kopii ma charakter patogenny czy stanowi wariant 

polimorficzny [62]. CNVs stwierdzane są w 1-13% materiałów po poronieniu [6][63]. Z punktu 

widzenia poszukiwania nowych, w tym jednogenowych, przyczyn poronień, identyfikacja CNVs  

w kosmówkach wydaje się interesująca. Nadal otwarty pozostaje jednak problem interpretacji 

patogenności tych małych, submikroskopowych zmian. Choć większość dotychczas 

identyfikowanych w badaniach kosmówki rzadkich CNVs jest pochodzenia rodzicielskiego, to fakt 

ten nie przekreśla ich patogenności. Zmiany o charakterze CNVs pomimo dziedziczenia ich przez 

zarodek od zdrowego rodzica mogą być przyczyną poronienia. Jeżeli zawierają geny ulegające 

zmiennej ekspresji/penetracji lub jeżeli zawierają geny ulegające imprintingowi, to ich patogenność 

wydaje się prawdopodobna [6][64]. To właśnie te ostatnie, czyli zmiany epigenetyczne w genomie 

zarodka, nadają nowy, interesujący kierunek badań nad przyczynami poronień [1][37]. 

1.3.3.1 Przyczyny zmian genetycznych u zarodka/płodu 

 

Większość identyfikowanych u poronionych zarodków liczbowych aberracji 

chromosomowych jest zmianami de novo, do których doszło na etapie oogenezy lub ewentualnie 

spermatogenezy, zapłodnienia lub błędu podczas wczesnego rozwoju zarodkowego [65]. Większość 
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z nich wynika z nondysjunkcji podczas pierwszego podziału mejotycznego w trakcie oogenezy [3]. 

Wiek kobiety jest od dawna znanym, dobrze opisanym czynnikiem ryzyka występowania aneuploidii 

u zarodka/płodu [43]. Istnieje jednak kilka doniesień na temat innych, poza wiekiem kobiety, 

czynników ryzyka związanych z podwyższonym ryzykiem trisomii u potomstwa. Powyższe 

podwyższone ryzyko może być związane z istnieniem kariotypu mozaikowego u jednego z rodziców, 

podwyższonym poziomem hormonu folikulotropowego (FSH) u kobiety, co docelowo może 

doprowadzać do nieprawidłowości wrzeciona kariokinetycznego, jak również może być 

spowodowane mutacjami w pojedynczych genach [66][67][68]. Przykładem genu, którego mutacje  

i polimorfizmy wiążą się z podwyższonym ryzykiem powtarzania się aneuploidii u zarodka jest gen 

SYCP3 (MIM 604759) kodujący białko kompleksu synaptonemalnego [69][70]. Kompleks 

synaptonemalny odgrywa kluczową rolę podczas mejotycznego podziału chromosomów. 

Przypuszcza się, że również obniżona rezerwa jajnikowa u kobiety jest możliwym czynnikiem 

zwiększającym ryzyko aneuploidii w blastocystach [3][43]. Strukturalne aberracje chromosomowe u 

zarodka mogą być wynikiem nosicielstwa zrównoważonej aberracji chromosomowej (translokacji 

robertsonowskiej, wzajemnej, czasem inwersji) jak również rzadziej niezrównoważonej zmiany typu 

CNV u jednego z partnerów. 50-70% gamet nosiciela translokacji zrównoważonej obarczonych jest 

aberracją chromosomową [53]. Niezrównoważona aberracja chromosomowa  

u zarodka zwykle doprowadza do poronienia, często już na etapie implantacji lub ciąży 

biochemicznej. W niektórych jednak przypadkach może również doprowadzać do wystąpienia wad 

wrodzonych, zaburzeń rozwoju u żywo urodzonego potomstwa. Partnerzy doświadczający poronień 

mogą być także nosicielami zmian submikroskopowych, czasem również niezrównoważonych, które 

nie dają objawów fenotypowych. Ich wykrycie możliwe jest jedynie przy zastosowaniu technik 

cytogenetyki molekularnej. U 2% par doświadczających poronień nawracających wykrywa się 

zmiany subtelomerowe, a u kolejnych 2% zmiany okołocentromerowe [71]. Poza zrównoważonymi 

aberracjami chromosomowymi, zwraca się uwagę na możliwość identyfikacji  

u partnerów doświadczających poronień, niezrównoważonych rearanżacji genomowych (głównie 

CNVs), które mogą być  powiązane z niepowodzeniami rozrodu, na skutek przekazania ich 

potomstwu [72]. I choć aktualnie obala się teorię, iż fakt stwierdzenia dziedziczonego od rodzica 

CNVs przekreśla jego patogenność, to nadal ich interpretacja w materiale po poronieniu, z uwagi  

na brak możliwość korelacji genotyp-fenotyp, jest wyzwaniem dla badaczy.  
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1.4 Zależność zmian genetycznych u poronionego samoistnie zarodka/płodu od wywiadu 

położniczego partnerów doświadczających poronienia 

 

Około połowa poronień sporadycznych spowodowana jest zmianami chromosomowymi  

u zarodka [73]. Aberracje chromosomowe u zarodka/płodu są również wiodącą przyczyną poronień 

nawracających, jednak ich udział w etiologii RPL wydaje się mniejszy niż w przypadku poronień 

sporadycznych. Dane z piśmiennictwa na ten temat nie są jednoznaczne [74].  Van den Berg i wsp. 

analizując piśmiennictwo z lat 2000 do 2011 stwierdzili aberracje chromosomowe średnio w 45% 

badanych kosmówek z poronień sporadycznych i w 39% kosmówek z poronień nawracających.  

W obydwu grupach najczęstsze były zmiany liczbowe chromosomów [74].  

Kwinecka-Dmitriew i wsp. w badaniu 120 kosmówek metodą FISH stwierdzili aberracje liczbowe 

chromosomów w 42,4% materiałów po poronieniu pochodzących z poronienia pierwszego  

i w 32,8% z poronienia kolejnego. Jednakże w cytowanym badaniu największą liczbę wyników 

nieprawidłowych stwierdzono w materiale pochodzącym z trzeciego poronienia (47%) [75]. 

Poszukując przyczyn RPL dużą uwagę poświęca się rodzinnie występującym CNVs, które mogą być 

związane z etiologią utraty ciąży, jeżeli zawierają geny istotne dla implantacji i rozwoju zarodka [74]. 

Zwraca się również uwagę, że poronienia nawracające mogą być związane  

z chorobami zarodka dziedziczonymi w sposób autosomalny recesywny [43]. W końcu opisuje się 

szereg możliwych mechanizmów powiązanych z predyspozycją do występowania i powtarzania się 

u zarodków aneuploidii. Zmiany w białkach zaangażowanych w metylację DNA lub segregację 

chromosomów podczas mejozy to jeden z powyższych mechanizmów, który został dotychczas 

opisany na przykładzie związku pomiędzy polimorfizmami w genach metabolizmu kwasu foliowego 

a podwyższonym ryzykiem trisomii 21 u płodu [26]. Również mutacje w genie supresorowym 

hMSH2 mogą podwyższać ryzyko zmian chromosomowych w nasieniu [44]. Robinson i wsp. w 

badaniach analizujących częstość powtarzania się trisomii w kolejnych ciążach stwierdzili, że 

trisomie chromosomów grupy D (13, 14, 15) występują częściej w materiale  

po poronieniu u par z 4 lub 5 utratami ciąży w wywiadzie w stosunku do par po jednym lub dwóch 

poronieniach [43].  

Istnieją niejednoznaczne doniesienia dotyczące podwyższonego ryzyka poronienia  

w ciążach uzyskanych po zastosowaniu metod wspomaganego rozrodu, co związane ma być, jak 

przypuszczają niektórzy autorzy, ze zwiększonym ryzykiem aneuploidii u zarodków [76].  

Kim i wsp. badali częstość aberracji chromosomowych w materiałach po poronieniu ciąż uzyskanych 

drogą zapłodnienia pozaustrojowego [44]. Autorzy analizowali wyniki badań 382 kosmówek  

po poronieniu. Wśród nich 140 badanych materiałów pochodziło z ciąż uzyskanych metodą ICSI 
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(ang. intracytoplasmic sperm injection), 114 metodą IVF (ang. in vitro fertilisation)  

a 128 kosmówek stanowiły materiały z ciąż uzyskanych drogą inseminacji (grupa kontrolna).  

W grupie kontrolnej zmiany w kosmówce stwierdzono w 48,44% przypadków, a w grupie ICSI  

i IVF odpowiednio w 54,29% i 55,26% jednak różnice te nie były istotne statystycznie. Zarówno  

w grupie kosmówek z ciąż uzyskanych metodami zapłodnienia pozaustrojowego jak i w grupie 

kontrolnej, w kosmówkach najczęściej stwierdzano trisomię chromosomów 22, 16 i 15. W grupie 

kontrolnej częściej stwierdzano poliploidie (9,68% vs 6,47%) rzadziej natomiast podwójne trisomie 

i trisomię współistniejące z aneuploidią dotyczącą chromosomów płci (4,84% vs 7,91%). W grupie 

kosmówek z ciąż uzyskanych metodą ICSI autorzy stwierdzili istotnie statystycznie większy odsetek 

aneuploidii dotyczących chromosomów płci, co można powiązać, zdaniem autorów,  

ze zwiększonym ryzykiem aneuploidalnych spermatozoa u mężczyzn z nieprawidłowymi wynikami 

nasienia kwalifikowanymi do metody ICSI. A zatem podwyższone ryzyko aneuploidii chromosomów 

płciowych po ICSI nie jest związane bezpośrednio z procedurą ICSI, a raczej  

z doborem grupy do tego rodzaju zapłodnienia pozaustrojowego [44].  

Również analizując pozachromosomowe przyczyny poronień, wydaje się że nie bez znaczenia 

jest wywiad dotyczący przebiegu poprzednich ciąż. Rull i wsp. podzielili pary doświadczające 

poronień na trzy grupy: pary z poronieniami tzw. pierwotnymi czyli bez zdrowych dzieci  

z poprzednich ciąż, pary z poronieniami wtórnymi czyli takie, które doczekały się zdrowego 

potomstwa, a w kolejnych ciążach dotknął ich problem poronień oraz pary z tzw. poronieniami 

trzeciorzędowymi czyli te, które doświadczają poronień nienastępujących po sobie. Autorzy 

analizując piśmiennictwo stwierdzili, że czynniki immunologiczne są częściej identyfikowane u par 

doświadczających poronień wtórych. Czynniki pozaimmunologiczne, takie jak np. mutacje  

i polimorfizmy w genach powiązanych z trombofilią, są odpowiedzialne częściej, zdaniem autorów, 

za przyczynę poronień pierwotnych [37]. 

1.5 Metody analizy genetycznej stosowane w badaniu materiału po poronieniu 

Pierwsze dane na temat genetycznej etiologii poronień pochodzą z lat 60. XX wieku [77][78]. 

Przez kolejne dziesięciolecia klasyczna analiza cytogenetyczna materiału po poronieniu stanowiła 

główne źródło wiedzy na temat genetycznej etiologii poronień. Metoda ta była i nadal jest obarczona 

wieloma ograniczeniami wynikającymi głównie z ryzyka nieudanej hodowli, możliwości 

kontaminacji materiałem matczynym (MCC – maternal cell contamination), czy w końcu brakiem 

możliwości identyfikacji innych, poza liczbowymi i dużymi strukturalnymi, aberracji 

chromosomowych. Nawet w 20 - 40% przypadków materiału po poronieniu nie udaje się uzyskać 

hodowli komórkowej, co uniemożliwia wykonanie badania [79]. Jednocześnie w związku  
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z ryzykiem MCC u  4,4% do nawet 29% przypadków wynik badania kariotypu zarodka określonego 

metodą cytogenetyki klasycznej nie jest zgodny z wynikiem badania uzyskanego  

po zastosowaniu metody FISH lub innej metody cytogenetyki molekularnej [80]. Kolejnym 

ograniczeniem metody klasycznej cytogenetyki jest niska rozdzielczość badania, która uniemożliwia 

wykrycie zmian submikroskopowych. Metoda ta ma jednak również swoje zalety, które są 

argumentem części autorów do jej stosowania celem poszukiwania zarodkowych przyczyn poronień. 

Badanie kariotypu metodami klasycznej cytogenetyki pozwala na identyfikację zrównoważonych 

aberracji chromosomowych oraz poliploidii. Daje również możliwość identyfikacji kariotypów 

mozaikowych oraz mozaikowatości kosmówkowej. Soler i wsp. badając grupę 1119 kosmówek 

zwrócili uwagę, że zastosowanie metody długiej i krótkiej hodowli  

w analizie materiałów po poronieniu oraz pobranie materiału do badania na drodze biopsji kosmówki 

znacznie zwiększa liczbę uzyskanych diagnostycznych wyników badania kosmówki  

po poronieniu metodą klasycznej cytogenetyki [81].  

Wprowadzenie do analizy genetycznej materiału po poronieniu metod cytogenetyki 

molekularnej takich jak ilościowa fluorescencyjna reakcja łańcuchowa polimerazy  

(ang. quantitative fluorescence polymerase chain reaction, QF-PCR), multipleksowa amplifikacja 

sond zależna od ligacji (ang. multiplex ligation-dependent probe amplification, MLPA), 

porównawczej hybrydyzacji genomowej (ang. comperative genomic hybridization, CGH) czy 

porównawczej hybrydyzacji genomowej do mikromacierzy (ang. array comperative genomic 

hybridization, aCGH) pozwoliło, choć częściowo, na wyeliminowanie powyższych ograniczeń. Trzy 

lata po publikacji dotyczącej zastosowania techniki CGH w diagnostyce zmian cytogenetycznych  

w guzach litych, w 1995r. pojawiły się pierwsze doniesienia na temat zastosowania powyższej 

metody w analizie aberracji chromosomowych u zarodka/płodu [82][83]. Bryndorf i wsp. w swoich 

badaniach 11 materiałów pochodzenia płodowego (kosmówka, płyn owodniowy, tkanka łożyska) 

udowodnili, iż zastosowanie metody CGH znacznie zwiększa liczbę identyfikowanych  

u zarodka/płodu zmian. W 7 przypadkach zidentyfikowano w badanym materiale strukturalne 

aberracje chromosomowe, które nie były widoczne w klasycznym badaniu cytogenetycznym [83]. 

Wyniki badań kolejnych lat potwierdziły skuteczność CGH w identyfikacji liczbowych i dużych 

strukturalnych aberracji chromosomowych u zarodka [79]. Badanie techniką CGH wykonuje się  

na wyizolowanym DNA i nie wymaga hodowli komórkowej. Jej niezaprzeczalnym atutem jest 

zwiększony odsetek uzyskanych diagnostycznych wyników badania, w stosunku do zastosowania 

metody klasycznej cytogenetyki. Fritz i wsp. analizując materiał  

z 57 poronień, w których na skutek nieudanej hodowli nie udało się uzyskać wyniku,  

po zastosowaniu metody CGH w 65% stwierdzili zmiany chromosomowe [84]. Ograniczeniem 
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metody porównawczej hybrydyzacji genomowej jest jednak niemożność identyfikacji poliploidii 

oraz zmian zrównoważonych (translokacji, inwersji). Dodatkowe zastosowanie metody cytometrii 

przepływowej (FCM) pozwala na zachowanie czułości wykrywania zmian charakterystycznych dla 

CGH, przy jednoczesnej możliwości identyfikacji poliploidii [79]. Rozdzielczość CGH ogranicza się 

do chromosomów metafazowych, a zatem możliwa jest identyfikacja zmian strukturalnych wielkości 

przekraczającej 5-10Mb. Zastąpienie kontrolnych płytek metafazowych stosowanych  

w metodzie CGH, macierzami (aCGH) znacznie zwiększyło rozdzielczość metody umożliwiając 

wykrycie submikroskopowych niezrównoważonych rearanżacji strukturalnych. Pozwoliło to także 

na wyeliminowanie jednego z wielu ograniczeń metody klasycznej cytogenetyki jaką jest 

subiektywna ocena chromosomów – ocena kariotypu metodą aCGH oparta jest na całkowicie 

obiektywnej ocenie wyniku [85]. Metoda aCGH polega na  hybrydyzacji DNA genomowego 

badanego i kontrolnego do mikromacierzy, która utworzona jest z oligonukleotydowych sond 

(krótkich fragmentów DNA) (Ryc. 1).  

 

 

Rycina 1. Schemat metody działania porównawczej hybrydyzacji genomowej do mikromacierzy (aCGH). 
[Rycina na podstawie „Genetyka Medyczna” wydanie II pod redakcją Bogdana Kałużewskiego [86] w modyfikacji własnej.] 
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Zakres identyfikowanych w metodzie aCGH zmian zależy od rodzaju zastosowanej 

mikromacierzy. Schaeffer i wsp. porównując efektywność aCGH i badania kariotypu metodą 

cytogenetyki klasycznej w 9,8% przypadków badania kosmówki metodą aCGH stwierdzili 

dodatkowe aberracje chromosomowe, które nie zostały zidentyfikowane w metodzie klasycznej 

cytogenetyki [85]. Autorzy w badaniu materiału po poronieniu stwierdzili 4 dodatkowe zmiany.  

W dwóch przypadkach zidentyfikowali obecność dodatkowej aberracji strukturalnej poza trisomią 

chromosomu autosomalnego, która była widoczna w klasycznym badaniu cytogenetycznym.  

W jednym przypadku stwierdzono, iż przyczyną poronienia był kariotyp mozaikowy u zarodka,  

a w kolejnym mikrorearanżacja genomowa. Wprowadzenie aCGH do diagnostyki materiału  

po poronieniu pozwoliło również na poszukiwanie „genów poronień”, a właściwie 

submikroskopowych rearanżacji w regionach zawierających geny mogące mieć związek z etiologią 

poronień [74]. Choć aCGH jest całogenomową metodą pozwalającą na wykrycie zmian 

submikroskopowych, które dotychczas nie były możliwe do wykrycia inną metodą biologii 

molekularnej, to jej ograniczeniem jest zwykle brak możliwości wykrycia wybranych poliploidii 

takich jak 69,XXX, 92,XXXX oraz 92,XXYY [87]. Ponieważ poliploidie są jedną z częstszych zmian 

liczbowych stwierdzanych w materiale po poronieniu, Lomax i wsp. zaproponowali zastosowanie 

dodatkowo do badania aCGH metody cytometrii przepływowej (FCM),  

co analogicznie jak w przypadku CGH, zwiększa zakres identyfikowanych zmian w materiale  

po poronieniu [79].  

Metoda ilościowej fluorescencyjnej reakcji łańcuchowej polimerazy (QF-PCR) została  

po raz pierwszy zastosowana w badaniu materiału po poronieniu w 2005r [88]. Metoda polega  

na analize krótkich sekwencji tandemowych STR (ang. short tandem repeats), które charakteryzują 

się wysokim polimorfizmem i są specyficzne dla danego chromosomu i danego osobnika (rycina 2). 

Autorzy pierwszej pracy dotyczącej zastosowanie QF-PCR w diagnostyce kosmówki po poronieniu, 

badając 160 kosmówek po poronieniu metodą QF-PCR z zastosowaniem markerów  

do chromosomów 2, 7, 13, 15, 16, 18, 21, 22 i X porównali rezultaty swoich badań z wynikami badań 

tych samych kosmówek uzyskanymi metodą klasycznej cytogenetyki. W 8 przypadkach wynik 

badania metodą QF-PCR był rozbieżny z wynikiem kariotypu. W 5 z nich w QF-PCR stwierdzono 

płeć męską, natomiast w kariotypie płeć żeńską. Fakt ten można tłumaczyć kontaminacją materiałem 

matczynym, która spowodowała selektywny wzrost komórek matczynych w hodowli 

cytogenetycznej a metoda QF-PCR nie wymaga hodowli komórkowej [88]. Jednak  

w cytowanym badaniu w 3 przypadkach wynik badania kariotypu był nieprawidłowy, natomiast  

w QF-PCR nie stwierdzono nieprawidłowości. Zwraca to uwagę na fakt, że QF-PCR jest metodą 

wykrywającą tylko zmiany liczbowe, a zakres identyfikowanych zmian w genomie zależy  
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od rodzaju zastosowanych w badaniu markerów [74]. A zatem, choć QF-PCR pokonuje niektóre 

ograniczenia metody klasycznej cytogenetyki (nieudana hodowla czy MCC) oraz metody CGH  

i aCGH (identyfikacja poliploidii) to jednak jej głównym ograniczeniem jest stosunkowo wąski 

zakres identyfikowanych zmian w porównaniu z metodami oceny całogenomowej. Shen i wsp. 

analizując 436 materiałów po poronieniu metodą aCGH i NGS stwierdzili, że gdyby zastosowano 

metodę analizującą tylko chromosomy 13, 16, 18, 21, 22, X oraz Y, w swojej grupie nieprawidłowych 

wyników zmiany zidentyfikowano by tylko w 58,1% przypadków [87].  

Wou i wsp. zaproponowali zatem algorytm postępowania w przypadku badań materiału  

po poronieniu (w grupie badanej przez autora nie były to tylko kosmówki ale również fibroblasty 

płodu, fragmenty pępowiny, elementy tkanki chrzęstnej). Algorytm ten oparty jest na analizie 

wszystkich próbek metodą QF-PCR a w przypadku prawidłowych wyników jako drugi etap badania 

autorzy zaproponowali analizę materiału metodą aCGH. Autorzy stwierdzili, opierając się  

na 3-letnim doświadczeniu w analizie kosmówek po poronieniu powyższym algorytmem, że nie tylko 

zwiększa on efektywność wykrywanych zmian, ale również znacznie obniża koszty badań [89].  

Co prawda, w cytowanej analizie stwierdzono niski odsetek (30,8%) zmian chromosomowych  

w materiale po poronieniu, to jednak w grupie kosmówek ze stwierdzonymi aberracjami 

chromosomowymi, większość (57,6%) zidentyfikowanych było przy zastosowaniu metody  

QF-PCR a reszta, czyli 42,4% za pomocą metody aCGH. 
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Rycina 2. Schemat badania metodą ilościowej fluorescencyjnej reakcji łańcuchowej polimerazy (QF-PCR). 

Interpretacja wyniku badania ilościowej fluorescencyjnej reakcji łańcuchowej polimerazy (QF-PCR) (A) oraz 

obraz badania wskazujący na obecność w materiale badanym trisomii chromosomu 18 (B).W klipsach niebieskich 

na rycinie 2B zaznaczono piki charakterystyczne dla trisomii 1:1:1 w klipsach zielonych na rycinie 2B zaznaczono piki 

charakterystyczne dla trisomii 2:1. 
[Rycina na podstawie Mann K i wsp., “QF-PCR: application, overview and review of the literature”, Prenatal Diagnosis 2012, 32,  

309–314 [90] w modyfikacji własnej.] 

 

 

Kolejny milowy krok w diagnostyce genetycznych przyczyn poronień został poczyniony 

dzięki wprowadzeniu metody sekwencjonowania następnej generacji (Next Generation Sequencing, 

NGS). Setki genów są zaangażowane w prawidłowy przebieg ciąży na poszczególnych jej etapach. 

Metoda NGS umożliwiająca analizę wybranych (badania panelowe) lub wszystkich (badanie WES 

lub WGS) genów człowieka, stanowi ważne, celowe narzędzie w identyfikacji nowych przyczyn 

poronień. Pierwsze doniesienie dotyczące zastosowania techniki NGS (WES) w diagnostyce 
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przyczyn poronień zostało opublikowane na łamach Genetics in Medicine w 2013r.  

Shamgeldin i wsp. opisali pacjentkę w 15 tygodniu ciąży 4, z obciążonym wywiadem położniczym 

– stan po dwóch terminacjach ciąży z powodu obrzęku uogólnionego płodu. Na podstawie badania 

metodą WES u płodu stwierdzono obecność mutacji w genie CHRNA1¸ który związany jest  

z zespołem mnogich płetwistości (ang. multiple prerygium syndrome). Choć autorzy nie mieli 

dostępu do materiału genetycznego płodów z poprzednich ciąż, to obraz kliniczny pozwalał  

z dużym prawdopodobieństwem na potwierdzenie patogenności stwierdzonej zmiany [91]. Odkrycie 

i zastosowanie powyższej metody pozwoliło na poszukiwanie przyczyn chorób człowieka na 

poziomie zmian pojedynczych nukleotydów [92]. Poszukiwanie jednogenowych przyczyn poronień 

opierać się może na badaniu materiału genetycznego zarodka i płodu pod kątem letalnych chorób 

zwykle dziedziczonych autosomalnie recesywnie.  Może polegać również na identyfikacji 

polimorfizmów/mutacji w pojedynczych genach u partnerów [92]. Aktualnie metoda 

sekwencjonowania całogenomowego NGS pozwala na szeroką analizę wielu genów u wielu 

pacjentów przy stosunkowo niewielkim nakładzie finansowym [93]. Quintero-Ronderos i wsp. 

analizując metodą NGS 234 geny u 49 pacjentek doświadczających od 2 do 7 poronień,  

u 41% z nich stwierdzili warianty w genach, które można powiązać z etiologią poronień. Autorzy 

zwrócili uwagę, że u 35% z nich występowały po dwa warianty w dwóch różnych genach. Fakt ten 

przemawia za słusznością stosowania całogenomowych technik oceny genomu zarodka/płodu  

w poszukiwaniu nieznanych dotąd genetycznych przyczyn poronień samoistnych [93].  

Do nowych technik biologii molekularnej wprowadzonych do diagnostyki materiału  

po poronieniu należą SNParray (Single Nucleotide Polymorphism Arrays), ICP (Interphase 

Chromosomal Profiling) oraz CNVplex. Metoda SNParray umożliwia poszukiwanie SNV (single 

nucleotide polimorphism). SNVs są to zmiany pojedynczych nukleotydów, które występują u około 

1% populacji. W odróżnieniu od mutacji zwykle nie powodują objawów chorobowych, mogą 

natomiast modyfikować odpowiedź na leki stosowane przez pacjenta lub zmieniać wrażliwość 

organizmu na czynniki środowiskowe [40]. W 2017r. Babu i wsp. opublikowali wyniki  

291 kosmówek badanych metodą ICP. Metoda ICP wprowadzona początkowo do diagnostyki 

nowotworów hematologicznych, według autorów może stać się w przyszłości doskonałym 

narzędziem do identyfikacji zmian liczbowych oraz strukturalnych, szczególnie translokacji 

zrównoważonych i niezrównoważonych związanych z etiologią poronień [94]. Zastosowanie metody 

CNVplex, będącej modyfikacją techniki MLPA, zdaniem autorów, skraca czas oczekiwania na wynik 

oraz obniża koszty w porównaniu do klasycznej oceny kariotypu w badaniu materiału  

po poronieniu [95]. Potrzebne są jednak dalsze badania z zastosowaniem powyższych metod celem 
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potwierdzenia ich skuteczności w identyfikacji przyczyn poronień. Metody stosowane w analizie 

genetycznej materiału po poronieniu zebrano w tabeli 2.  

Tabela 2. Wybrane metody cytogenetyczne i molekularne stosowane w badaniach genetycznych materiału po 

poronieniu.   
[Rycina na podstawie M.M.J. van den Berg i wsp.,” Genetics of early miscarriage” Biochimica et Biophysica Acta - 

Molecular Basis of Disease, vol. 1822, no. 12. pp. 1951–1959, 2012 [74] w modyfikacji własnej] 
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Cytogenetyka 

klasyczna 

 Do niedawna złoty standard oceny 
kariotypu 

 Identyfikacja liczbowych (w tym 
polipolidii) oraz dużych strukturalnych 
aberracji 

 identyfikacja zmian zrównoważonych 

 Wymaga hodowli komórkowej 

 Mała rozdzielczość badania nie 
pozwala na identyfikację zmian 
submikroskopowych 

 Ryzyko oceny kariotypu kobiety 
wskutek kontaminacji 

CGH 

 Identyfikacja liczbowych oraz dużych 
strukturalnych aberracji 
chromosomowych 

 Nie wymaga hodowli komórkowej 

 Mała rozdzielczość badania 
porównywalna z metodą klasycznej 
cytogenetyki 

 Nie pozwala na identyfikację zmian 
zrównoważonych oraz poliploidii 

aCGH 

 Całogenomowa ocena zmian 
liczbowych I strukturalnych 
chromosomów 

 Identyfikacja zmian 
submikroskopowych 

 Nie wymaga hodowlii komórkowej 

 Nie pozwala na identyfikację zmian 
zrównoważonych oraz niektórych 
poliploidii 

 Nadal wysoki koszt badania w 
stosunku do metody klasycznej 
cytogenetyki 

 Trudna interpretacja wyników 
badania w przypadku identyfikacji 
zmian o niejasnej patogenności  

NGS 

 Całogenomową ocena liczbowych oraz 
strukturalnych aberracji 
chromosomowych 

 Nie wymaga hodowli komórkowej 

 Wysoki koszt badania 
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FISH 

 Identyfikacja liczbowych oraz 
strukturalnych aberracji 
chromosomowych w tym poliploidii 

 Identyfikacja mozaikowatości 

 Krótki czas oczekiwania na wynik 

 Możliwość badania materiałów 
archiwalnych 

 Zakres identyfikowanych zmian 
zależy od rodzaju zastosowanych w 
badaniu sond 

 

MLPA 

 

 

 Identyfikacja liczbowych oraz 
strukturalnych aberracji 
chromosomowych w tym poliploidii 

 Krótki czas oczekiwania na wynik 

 Nie wymaga hodowli komórkowej 

 Zakres identyfikowanych zmian 
zależy od rodzaju zastosowanych w 
badaniu sond 

QF-PCR 

 Identyfikacja liczbowych aberracji 
chromosomowych w tym poliploidii 

 Krótki czas oczekiwania na wynik 

 Nie wymaga hodowli komórkowej 

 Możliwość identyfikacji kontaminacji 
materiałem matczynym 

 Możliwość badania materiałów 
archiwalnych 

 Nie wykrywa aberracji strukturalnych 
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2. CELE PRACY 

1. Określenie udziału aberracji chromosomowych i submikroskopowych rearanżacji genomowych u 

zarodka/płodu w etiologii poronień, zarówno sporadycznych, jak i nawracających. 

2. Ustalenie częstości powtarzania się aberracji chromosomowych u zarodków/płodów w kolejnych 

ciążach u par z poronieniami nawracającymi. 

3. Ocena częstości występowania aberracji chromosomowych i rearanżacji submikroskopowych u 

zarodków/płodów par, u których u jednego z partnerów zidentyfikowano zrównoważoną aberrację 

chromosomową (translokację, inwersję). 

4. Poszukiwanie genów zlokalizowanych w regionach, które uległy rearanżacji genomowej  

u zarodka/płodu, które mogłyby być  genami – kandydatami dla jednogenowych przyczyn poronień 

samoistnych. 

5. Zaproponowanie algorytmu postępowania diagnostycznego w zakresie badań genetycznych u par 

z poronieniami nawracającymi uwzględniającego badanie genetyczne materiału z poronienia. 
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3. METODY POZYSKIWANIA DANYCH, MATERIAŁ 

3.1 Metody pozyskiwania danych 

 

Analizie poddano wyniki badań materiału po poronieniu wykonanych w Laboratorium 

Centrum Genetyki Medycznej Genesis w Poznaniu od stycznia 2011 roku do kwietnia 2016 roku. 

Pozyskiwanie danych opierało się na retrospektywnej analizie wraz z analizą statystyczną wyników 

badań kosmówek metodami biologii molekularnej – QF-PCR oraz aCGH. Część laboratoryjna badań 

została wykonana przez zespół biologów molekularnych i diagnostów laboratoryjnych  

w Laboratorium Biologii Molekularnej CGM Genesis w Poznaniu. W metodzie aCGH DNA 

izolowano ze świeżych, nieutrwalonych kosmówek po poronieniu. W metodzie QF-PCR DNA 

izolowane było zarówno z kosmówek świeżych jak i kosmówek utrwalonych w kostkach 

parafinowych. Na etapie pozyskania materiału do izolacji DNA dostarczoną tkankę oceniano pod 

kątem obecności kosmówki, zarodka (płodu) lub jego fragmentów. Na podstawie oceny 

makroskopowej i/lub mikroskopowej tkankę weryfikowało niezależnie dwóch pracowników 

laboratorium. W przypadku skierowania na badania metodą mikromacierzy, jeśli istniało ryzyko 

kontaminacji matczynym DNA, przed przystąpieniem do właściwego badania wykonywano szybki 

test kontaminacji metodą QF-PCR, w kierunku aberracji liczby chromosomów 13, 18, 21 oraz 

chromosomów płci. Jeśli w próbce wykryto DNA matczyny wykonywano ponowną izolację DNA 

lub rezygnowano z wykonania badania metodą mikromacierzy. W sytuacji, kiedy w dostarczonym 

materiale nie było kosmówki, jednak identyfikowano fragmenty płodu/zarodka, do izolacji DNA 

pobierano odpowiednie fragmenty tkanek. DNA do badań molekularnych izolowano różnymi 

metodami manualnymi lub automatycznymi. Do roku 2015 wykorzystywano zamiennie: zestaw 

oparty o technologię syntetycznego złoża magnetycznego selektywnie wiążącego DNA/RNA firmy 

Novazym (NOVABEADS Tissue DNA KIT) lub zestaw kolumienkowy oparty na technologii 

chromatografii na złożu krzemionkowym firmy Syngen (Syngen Tissue DNA Mini Kit). Opisane 

metody zastąpiono następnie automatyczną metodą izolacji DNA przy użyciu automatu do ekstrakcji 

DNA/RNA MagCore HF16 Plus firmy RBC Bioscience oraz dedykowanych zestawów odczynników 

opartych na technologii cząstek magnetycznych wiążących DNA/RNA (MagCore Genomic DNA 

Tissue Kit). 

Badania kosmówek metodą aCGH wykonywane były na platformie NimbleGen Roche 

12x135K do 2013, PerkinElmer CGX™ (8 x 60 K) do 2015 oraz na Agilent SurePrintG3CGH ISCA 

v2, 8x60K od 2015. Metoda QF-PCR wykonywana była we wszystkich latach  

z zastosowaniem odczynników firmy Devyser z zastosowaniem markerów do chromosomów pary 
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13, 15, 16, 18, 21, 22, X i Y. Autorka niniejszej pracy udzieliła porady genetycznej wszystkim parom, 

których kosmówki po poronieniu zostały włączone do analizy w ramach realizacji badań. Konsultacja 

genetyczna po uzyskaniu wyniku badania genetycznego kosmówki opierała się  

na wnikliwej analizie danych zawartych w załączonej do materiału z poronienia ankiecie  

i rozmowie telefonicznej lub osobistej z partnerami oraz na wydaniu karty informacyjnej  

z omówieniem wyniku i zaleceniami dotyczącymi ewentualnych wskazań do dalszych badań 

genetycznych u partnerów. Przykładowe karty informacyjne wydane w ramach realizacji badań 

zostały przedstawione w suplemencie 8.3. Jednocześnie w pracy poddano analizie wybrane dane 

zawarte w ankiecie wypełnianej przez partnerów podczas zgłaszania kosmówki do badania 

(suplement 8.2). Do analizy włączono następujące dane: 

 Kolejność ciąży, z której pochodził badany materiał 

 Kolejność poronienia 

 Tydzień zakończenia ciąży, z której pochodził badany materiał 

 Informacje dotyczące wyników badań kariotypu partnerów doświadczających 

poronienia 

 Informacje dotyczące wyników badań w kierunku trombofilii u pacjentki 

 Wiek pacjentki 

 Wiek partnera 

 Informacje na temat sposobu uzyskania ciąży, z której pochodził badany materiał 

 Dane z wywiadu rodzinnego partnerów doświadczających poronienia 

 Informacje na temat badań genetycznych kosmówek z poprzednich ciąż pacjentki 

Badania w ramach niniejszej pracy zrealizowano po uzyskaniu zgody Komisji Bioetycznej 

(suplement 8.1) 

3.2 Analiza statystyczna 

 

W przypadku, gdy porównywano wiele grup wyrażonych skalą interwałową zastosowano test 

ANOVA dla zmiennych niezależnych lub Anova Kruskala-Wallisa. Jako test post-hoc wykorzystano 

test NIR Fishera i Dunna-Bonferroniego odpowiednio, a dla porównania dwóch grup test t-studenta 

dla zmiennych niezależnych. Dla sprawdzenia obecności trendu zastosowano test chi-kwadrat dla 

trendu. Natomiast w przypadku porównania zmiennych binarnych użyto testu  

chi-kwadrat Pearsona lub poprawki Yatesa tego testu, gdy warunek Cochrana nie był spełniony.  

Do analizy zgodności zastosowano test Kappa-Cohena. We wszystkich analizach przyjęto poziom 

istotności 0,05. Do analiz wykorzystano program PQstat v1.6.6 
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3.3 Materiał 

 

Łącznie zanalizowano wyniki badania 1244 kosmówek po poronieniu uzyskane od 1193 

pacjentek. Wśród analizowanych danych 417 wyników pochodziło z badań wykonanych metodą 

aCGH oraz 827 wyników pochodziło z badań kosmówek wykonanych metodą QF-PCR. Kosmówki 

pochodziły z ciąż utraconych od 5 do 22 tygodnia ciąży włącznie, średnio w 9,9 tygodniu, z czego 

1084 kosmówki pochodziły z ciąży utraconej do 12 tygodnia (tabela 3). 

 

Tabela 3. Wyszczególnienie tygodni ciąży, z których pochodził badany materiał – analiza zbiorcza wszystkich 

wyników badań kosmówki 

Tydzień ciąży Liczba kosmówek Odsetek 

5 9 0,72% 

6 64 5,14% 

7 106 8,52% 

8 244 19,61% 

9 251 20,18% 

10 203 16,32% 

11 119 9,57% 

12 88 7,07% 

13 44 3,54% 

14 21 1,69% 

15 26 2,09% 

16 18 1,45% 

17 15 1,21% 

18 11 0,88% 

19 5 0,40% 

20 12 0,96% 

21 6 0,48% 

22 2 0,16% 

Łącznie 1244 100% 
 

Badano materiał po poronieniu pochodzący z ciąż od pierwszej do dziesiątej, z czego  

w 235 badaniach materiał pochodził z ciąży pierwszej pacjentki, a największą grupę (451 kosmówek) 

stanowił materiał pochodzący z ciąży drugiej (tabela 4). Od jednej pacjentki nie uzyskano danych 

dotyczących kolejności ciąży, z której pochodził analizowany materiał. 
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Tabela 4. Wyszczególnienie kolejności ciąż, z których pochodził badany materiał - analiza zbiorcza wszystkich 

wyników badań kosmówki 

Kolejność ciąży* Liczba kosmówek Odsetek 

C1 235 18,89% 

C2 451 36,25% 

C3 309 24,84% 

C4 150 12,06% 

C5 56 4,50% 

C6 25 2,01% 

C7 9 0,72% 

C8 6 0,48% 

C9 1 0,08% 

C10 1 0,08% 

brak danych 1 0,08% 

Łącznie 1244 100% 
                         *kolejność ciąży, gdzie C1-ciąża pierwsza, C10-ciąża dziesiąta. 

Największą grupą badaną (513 kosmówek) były kosmówki pochodzące z poronienia drugiego 

pacjentki. W 344 przypadkach kosmówka pochodziła z poronienia pierwszego pacjentki (tabela 5). 

Od ośmiu pacjentek nie uzyskano danych dotyczących kolejności poronienia.  

Tabela 5. Wyszczególnienie kolejność poronienia, z którego pochodził badany materiał - analiza zbiorcza 

wszystkich wyników badań kosmówki 

Kolejność poronienia* Liczba kosmówek Odsetek 

P1 344 27,65% 

P2 513 41,24% 

P3 237 19,05% 

P4 89 7,15% 

P5 29 2,33% 

P6 12 0,96% 

P7 7 0,56% 

P8 4 0,32% 

P9 1 0,08% 

brak danych 8 0,64% 

Łącznie 1244 100% 
                        *kolejność poronienia, gdzie P1-poronienie pierwsze, P9-poronienie dziewiąte. 
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Średnia wieku kobiet włączonych do analizy, których kosmówki były badane w obu metodach, 

wynosiła 31,6 lat przy czym najmłodsza pacjentka miała lat 17, najstarsza 48. W chwili poronienia, 

263 (21,1%) pacjentek było powyżej 35 roku życia (rycina 3). 

 

Rycina 3. Wiek pacjentek w chwili poronienia - analiza zbiorcza wszystkich wyników badań kosmówki 
 

Średni wiek mężczyzn (partnerów pacjentek, których materiał po poronieniu był badany) 

wynosił 33,6 lat, w tej grupie najmłodszy partner miał lat 19, najstarszy 71 (rycina 4.).   

 

 

Rycina 4. Wiek partnerów w chwili poronienia u pacjentki - analiza zbiorcza wszystkich wyników badań 

kosmówki 

 

U 45 pacjentek uzyskano informację na temat wyników badań  kosmówek pochodzących  

z więcej niż jednej ciąży. U czterech z nich uzyskano informacje na temat wyników badań  

kosmówek po trzech poronieniach, u jednej na temat 4 wyników badań. 
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W 1048 przypadków badany materiał pochodził z ciąży uzyskanej w sposób naturalny,  

z czego 167 par podało starania o ciąże, powyżej jednego roku. W 95 przypadkach materiał pochodził 

z ciąży uzyskanej metodą zapłodnienia pozaustrojowego, a w 21 przypadkach metodą inseminacji, 

głównie nasieniem partnera. W 80 przypadkach nie uzyskano danych dotyczących rodzaju 

zapłodnienia. W tabeli 6 przedstawiono podział badanych kosmówek w zależności  

od sposobu uzyskania ciąży, z której pochodził badany materiał. 

 

Tabela 6. Podział badanego materiału w oparciu o sposób uzyskania ciąży - analiza zbiorcza wszystkich wyników 

badań kosmówki 

Rodzaj zapłodnienia* Liczba kosmówek Odsetek 

naturalne < 1 rok starań o ciążę 881 70,82% 

naturalne > 1 rok starań o ciąże 167 13,42% 

IVF 95 7,64% 

inseminacja nasieniem partnera 20 1,61% 

inseminacja nasieniem dawcy 1 0,08% 

brak danych 80 6,43% 

Łącznie 1244 100% 
         *IFV – zapłodnienie pozaustrojowe
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4. WYNIKI 

4.1 Analiza wyników badań kosmówki przeprowadzonych metodą aCGH 

 

Spośród 417 analizowanych wyników badań kosmówki przeprowadzonych metodą aCGH  

w 181 (43,4%) stwierdzono wynik prawidłowy natomiast w 236 (56,6%) przypadkach 

zidentyfikowano w kosmówce nieprawidłowości. Dzięki zastosowaniu metody aCGH wśród zmian 

genetycznych identyfikowanych w kosmówce w 138 przypadkach zobrazowano obecność trisomii 

chromosomu autosomalnego, w 36 monosomię chromosomu X (w dwóch przypadkach obraz 

wskazywał na istnienie w materiale po poronieniu kariotypu mozaikowego 45,X/46,XX),  

w 22 triploidię, co stanowiło odpowiednio 58,5%, 15,3% oraz 9,3% wyników nieprawidłowych.  

W 32 (13,6%) kosmówkach stwierdzono obecność strukturalnych aberracji chromosomowych  

o charakterze dużych delecji i/lub duplikacji oraz zmian submikroskopowych. Wśród 

zidentyfikowanych strukturalnych aberracji chromosomowych w 4 kosmówkach dodatkowo 

stwierdzono obecność trisomii chromosomu autosomalnego (16 lub 21). Podwójną trisomię 

chromosomu autosomalnego stwierdzono w 4 przypadkach, potrójną trisomię w 1 (łącznie obraz 

badania wskazujący na obecność w kosmówce trisomii więcej niż jednego chromosomu 

autosomalnego stwierdzono 2,1% kosmówek, w których występowały aberracje chromosomowe).  

W 2 kosmówkach (0,9%) stwierdzono współistnienie trisomii chromosomu autosomalnego oraz 

dodatkowej kopii chromosomu płci. W 1 przypadku (0,4%) stwierdzano współistnienie  

w kosmówce monosomii chromosomu X z trisomią 21 chromosomu. Na rycinie 5 zebrano 

nieprawidłowe wyniki badań kosmówek analizowanych metodą aCGH. 
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Rycina 5.  Aberracje chromosomowe identyfikowane w kosmówkach po poronieniu badanych metodą aCGH. 

Największy odsetek wyników nieprawidłowych stanowiły trisomie chromosomów autosomalnych zidentyfikowane w 

58,5% kosmówek, w których stwierdzono obecność aberracji chromosomowych. Monosomia chromosomu X stanowiła 

drugą co do częstości liczbową aberrację chromosomową występującą nieznacznie tylko częściej w kosmówkach po 

poronieniu niż aberracje strukturalne. 

 

4.1.1 Liczbowe aberracje chromosomowe identyfikowane w badaniach kosmówki metodą 

aCGH. 

Liczbowe aberracje chromosomowe (trisomie, monosomie, triploidie) były najczęściej 

identyfikowaną zmianą w badaniu kosmówki metodą aCGH. Trisomie stanowiły najliczniejszą grupę 

wyników nieprawidłowych (58,5%), stwierdzone zostały w 138 kosmówkach. Wśród 

zidentyfikowanych trisomii chromosomów autosomalnych najczęściej stwierdzona była trisomia 

chromosomu 16 (32/138; 23,2%) a następnie trisomia chromosomu 22 (18/138; 13%)  

i trisomia 15 i 21 chromosomu, które zidentyfikowane zostały w 16 kosmówkach (11,6%) każda. 

Najrzadziej stwierdzano w kosmówkach dodatkową kopię chromosomu 10 i 12, zostały one 

stwierdzone w pojedynczych kosmówkach. Analiza wyników badań kosmówek metodą aCGH 

wskazała, iż identyfikowano w kosmówkach trisomie wszystkich chromosomów autosomalnych 

poza trisomią chromosomu 1, 3, 17 i 19. Trisomie zidentyfikowane w materiałach po poronieniu  

w badaniu aCGH zestawiono w tabeli 7. 
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Tabela 7. Trisomie zidentyfikowane w badaniach kosmówki metodą aCGH 

Trisomia Liczba kosmówek Odsetek 

trisomia 16 32 23,19% 

trisomia 22 18 13,04% 

trisomia 15 16 11,59% 

trisomia 21 16 11,59% 

trisomia 13 9 6,52% 

trisomia 14 8 5,80% 

trisomia 18 8 5,80% 

trisomia 9 7 5,07% 

trisomia 4 6 4,35% 

trisomia 7 3 2,17% 

trisomia 8 3 2,17% 

trisomia 11 2 1,45% 

trisomia 2 2 1,45% 

trisomia 20 2 1,45% 

trisomia 5 2 1,45% 

trisomia 6 2 1,45% 

trisomia 10 1 0,72% 

trisomia 12 1 0,72% 

Łącznie 138 100% 

 

Na rycinie 6 przedstawiono wyniki badania aCGH wskazujące na istnienie w kosmówce 

przykładowych trisomii takich jak trisomia 14 chromosomu, którą zidentyfikowano  

w 8 kosmówkach, trisomia 8 chromosomu i 11 chromosomu, które stwierdzone zostały odpowiednio 

w 3 i 2 kosmówkach.  

 
Rycina 6. Wyniki badań kosmówki metodą aCGH. Stwierdzono występowanie rzadkich trisomii.  

A: wynik badania aCGH wskazujący na obecność w kosmówce trisomii 11 chromosomu B: wynik badania aCGH 

wskazujący na obecność w kosmówce trisomii 14 chromosomu, C: obraz aCGH wskazujący na obecność w kosmówce 

trisomii 8 chromosomu 

Badania wykonano na platformie NibleGen, analizowano za pomocą programu CytoGenomics. 
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Monosomia chromosomu X identyfikowana była w badaniu aCGH jako druga po trisomiach, 

co do częstości, liczbowa aberracja chromosomowa w kosmówkach po poronieniu. Została ona 

stwierdzona w 36 kosmówkach, z czego w dwóch przypadkach wynik badania wskazywał  

na istnienie w kosmówce kariotypu mozaikowego 45,X/46,XX. Obraz badania aCGH wskazujący  

na obecność w kosmówce kariotypu mozaikowego 45,X/46,XX oraz wynik badania QF-PCR 

potwierdzający obecność w kosmówce powyższego kariotypu przedstawiono na rycinie 7.  

Na poniższej rycinie dla porównania zamieszczono również prawidłowy obraz wyniku badania 

kosmówki z kariotypem 46,XX widoczny w badaniu aCGH.  

 
Rycina 7. Wynik badania aCGH (A) oraz QF-PCR (C) wskazujący na obecność w kosmówce kariotypu 

mozaikowego 45,X/46,XX z uwzględnieniem obrazu aCGH (B) kosmówki z prawidłowym wynikiem kariotypu 

46,XX. W czerwonej elipsie, dla porównania, zaznaczono wysokość sygnału dla chromosomu X w obydwu wynikach. 

Kosmówka pochodziła z ciąży poronienia II ciąży II poronionej w 8 Hbd u pacjentki 33-letniej i jej 36-letniego 

partnera . Wyniki badań kariotypu partnerów były prawidłowe.  

Badanie aCGH wykonano na platformie NibleGen, analizowano za pomocą programu CytoGenomics. 

 

Dane położnicze pacjentek, u których w badaniu kosmówki po poronieniu stwierdzono 

istnienie kariotypu mozaikowego zestawiono w tabeli 8.  

Tabela 8. Dane z wywiadu wraz z wywiadem położniczym dotyczącego pacjentek oraz ich partnerów w 

przypadku, gdy w kosmówce badanej metodą aCGH stwierdzono obecność kariotypu 45,X/46,XX. W obu 

przypadkach ciąża została poroniona w I trymestrze ciąży, przy czym dla jednej pacjentki było to pierwsze poronienie 

dla kolejnej poronienie drugie. 

Wynik 

badania 

kosmówki 

Wiek 

pacjentki 

Wiek 

partnera 

Kolejność 

ciąży 

Kolejność 

poronienia 

Hbd Kariotypy 

obojga 

partnerów* 

Sposób 

zapłodnienia** 

Wywiad 

rodzinny*** 

45,X/46,XX 33 36 C2 P2 8 Prawidłowe IVF N♂, O♀ 

45,X/46,XX 31 33 C3 P1 10 b/d naturalne N 
*b/d – brak danych, **IVF – zapłodnienie pozaustrojowe, ***N – nieobciążony wywiad rodzinny niepowodzeniami rozrodu, O – obciążony wywiad 
rodzinny niepowodzeniami rozrodu.   
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W jednym przypadku stwierdzono współistnienie monosomii chromosomu X z trisomią 

chromosomu 21 (Rycina 8).  

 
Rycina 8. Wynik badania aCGH (A) oraz QF-PCR (B) wskazujący na występowanie w kosmówce kariotypu 

mozaikowego 45,X/47,XX,+21. Badana kosmówka pochodziła z poronienia II, ciąży II, poronionej w 11 Hbd u 

pacjentki 38-letniej i jej 41-letniego partnera. Nie uzyskano informacji na temat wyników badań kariotypu obojga 

partnerów.  

Badanie aCGH wykonano na platformie NibleGen, analizowano za pomocą programu CytoGenomics. 

 

Triploidię stwierdzono w 22 kosmówkach analizowanych metodą aCGH. W każdym 

przypadku zidentyfikowania w kosmówce w badaniu aCGH obrazu sugerującego triploidię, wynik 

badania weryfikowany był metodą QF-PCR. W 18 przypadkach stwierdzono w kosmówce kariotyp 

69,XXY (rycina 9), w 4 kariotyp 69,XXX. W żadnej z analizowanych kosmówek nie stwierdzono 

kariotypu 69,XYY. Identyfikacja w kosmówkach badanych metodą aCGH kariotypu 69,XXX 

możliwa była dzięki wieloletniemu doświadczeniu w analize wyników badań metodą aCGH 

pracowników Laboratorium Centrum Genetyki Medycznej Genesis. Obraz wskazujący na istnienie 

w kosmówce kariotypu 69,XXX wyróżniał się wysokością sygnału z chromosomu X w porównaniu 

z wysokością tego sygnału w kosmówkach z kariotypem 46,XX. Na rycinie 10 przedstawiono wynik 

badania aCGH wskazujący na obecność w kosmówce kariotypu 69,XXX. Dla porównania  

na rycinie przedstawiono również obraz aCGH wskazujący na obecność w kosmówce kariotypu 

46,XX.  
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Rycina 9. Wynik badania aCGH (A) oraz QF-PCR (B) wskazujący na występowanie w kosmówce kariotypu 

69,XXY. Badana kosmówka pochodziła z poronienia II, ciąży II, poronionej w 10 Hbd, u pacjentki 32-letniej i jej  

32-letniego partnera. Nie uzyskano informacji na temat wyników badań kariotypu obojga partnerów.  

Badanie aCGH wykonano na platformie NibleGen, analizowano za pomocą programu CytoGenomics. 

 

 
Rycina 10. Wynik badania aCGH (A) oraz QF-PCR (C) wskazujący na występowanie w kosmówce kariotypu 

69,XXX. Obraz aCGH (C) wskazujący na występowanie w kosmówce kariotypu 46,XX.  Badana kosmówka 

pochodziła z poronienia II, ciąży II, poronionej w 10 Hbd, pacjentki 39-letniej i jej 39-letniego partnera. Wyniki badań 

kariotypu obojga partnerów były prawidłowe.  

Badanie aCGH wykonano na platformie NibleGen, analizowano za pomocą programu CytoGenomics. 
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Obecność podwójnej trisomii chromosomu autosomalnego zidentyfikowano w 4 

kosmówkach a potrójnej w 1 kosmówce. Rodzaje podwójnych oraz potrójnych trisomii 

chromosomów autosomalnych stwierdzanych w badanych kosmówkach wraz z wywiadem 

położniczym pacjentek, z uwzględnieniem wyników badania kariotypu partnerów oraz wywiadu 

rodzinnego przedstawiono w tabeli 9. 

Tabela 9. Podwójne i potrójne trisomie chromosomów autosomalnych zidentyfikowane w badaniach kosmówki 

metodą aCGH, z uwzględnieniem wywiadu dotyczącego pacjentek, ich partnerów oraz wywiadu położniczego. 

We wszystkich przypadkach ciąża poroniona została w I trymestrze ciąży. U większości partnerów (3/5) wyniki badań 

kariotypów były prawidłowe. Spośród pacjentek, u których w kosmówce stwierdzono trisomię więcej niż jednego 

chromosomu autosomalnego, większość z nich (3/5)  miała >35 lat w chwili poronienia. 
Wynik badania 

kosmówki 

Wiek 

pacjentki 

Wiek 

partnera* 

Kolejność 

ciąży** 

Kolejność 

poronienia*** 

Hbd Kariotypy obojga 

partnerów* 

Sposób zapłodnienia 

Potrójna trisomia 
13,15,20 

48 b/d C1 P1 6 b/d naturalne >1rok starań 
o ciążę 

Podwójna trisomia 
19,22 

41 39 C4 P3 7 Prawidłowe naturalne 

Podwójna trisomia 

15,16 

37 45 C2 P2 9 b/d inseminacja nasieniem 

partnera 

Podwójna trisomia 
11,18 

32 38 C3 P2 8 Prawidłowe naturalne 

Podwójna trisomia 
3,21 

31 35 C2 P2 11 Prawidłowe naturalne 

*b/d – brak danych 

**kolejność ciąży, gdzie C1-ciąża pierwsza, C4-ciąża czwarta 

***kolejność poronienia, gdzie P1 – poronienie pierwsze, P3-poronienie trzecie 

4.1.2 Strukturalne aberracje chromosomowe identyfikowane w badaniach kosmówki metodą 

aCGH 

W 32 kosmówkach pochodzących z poronień 31 pacjentek, stwierdzono istnienie 

strukturalnej aberracji chromosomowej, co stanowiło 7,7% wszystkich wyników badań kosmówki 

badanych metodą aCGH i 13,6% wyników nieprawidłowych. Łącznie w badanych materiałach 

stwierdzono obecność 46 rearanżacji strukturalnych o charakterze delecji, duplikacji, mikrodelecji  

i mikroduplikacji. Spośród wszystkich zidentyfikowanych strukturalnych aberracji 

chromosomowych, 29 miało rozmiar <5Mb (CNVs, copy numer variations), przy czym  

w 3 przypadkach zmiana o charakterze CNV współistniała z dużą strukturalną aberracją 

chromosomową o rozmiarze >5Mb. W 4 przypadkach stwierdzono współistnienie rearanżacji 

genomowej z trisomią chromosomu autosomalnego. W 11 kosmówkach stwierdzono istnienie  

17 dużych (>5Mb), strukturalnych aberracji chromosomowych z czego 10 o charakterze delecji  

i 7 o charakterze duplikacji. Kosmówki, w których stwierdzono obecność aberracji strukturalnej 

najczęściej (16 kosmówek, 50%) pochodziły z ciąży drugiej z czego u 14 pacjentek było to również  

drugie poronienie. W jednym przypadku analizowana kosmówka pochodziła z poronienia ósmego 

pacjentki. W powyższej kosmówce stwierdzono obecność mikrodelecji w regionie 3p21.31; rozmiar  
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2.38Mb - 2.50Mb. Nie uzyskano danych dotyczących wyników badań kosmówek z poprzednich 

poronień pacjentki.  

Zestawienie zidentyfikowanych w kosmówkach aberracji strukturalnych z uwzględnieniem 

wywiadu ciążowego pacjentki, wieku obojga partnerów, tygodnia utraty ciąży z której pochodziła 

badana kosmówka, wyników badania kariotypu obojga partnerów, sposobu zapłodnienia oraz danych 

z wywiadu rodzinnego przedstawiono w tabeli 10.
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Tabela 10. Strukturalne aberracje chromosomowe zidentyfikowane w badaniach kosmówki metodą aCGH.  

Aberracje dotyczące struktury chromosomów stwierdzono w 32 kosmówkach badanych metodą aCGH. Zidentyfikowane w kosmówkach po poronieniu aberracje strukturalne 

miały rozmiary od ok. 20,09kb do 34.514Mb. 

l.p 
Region 

chromosomu 
Rozmiar zmiany 

Rodzaj 
zmiany 

* 

Wiek 
pacjentki 

** 

Wiek 
partnera 

** 

Kolejność 
ciąży 
*** 

Kolejność 
poronienia 

**** 
Hbd 

Kariotyp obojga partnerów 
***** 

Sposób zapłodnienia 
****** 

Wywiad rodzinny 

******* 

1. 17q11.2 263.62 - 285.71 kb del 26 28 C1 P1 8 b/d IVF N 

2. 5p14.1-5p13.3 826.97-890.24 kb del 33 37 C3 P3 9 b/d naturalne O♂, N♀ 

3. 4q34.1 20.09 kb - 49.05 kb dup 32 32 C2 P2 9 prawidłowy naturalne N 

4. 4p16.3-4p14 33,44 Mb del 33 36 C3 P2 17 prawidłowy naturalne O 

5. 7q11.23 4.22 Mb-4.27 Mb dup 31 32 C3 P2 11 prawidłowy 
naturalne > 1 roku starań 

o ciążę 
N 

6. 8p21.3 37.45 kb-52.52 kb dup 39 39 C2 P2 18 prawidłowy b/d b/d 

7. 19q13.32 45.90 kb-60.66 kb dup 29 37 C4 P4 7 prawidłowy naturalne N♂, O♀ 

8. 15q26.3 329.69 - 484.15 kb del 24 32 C1 P1 8 prawidłowy 
naturalne > 1 roku starań 

o ciążę 
O 

9. 

16 trisomia 

32 37 C2 P2 8 
♂ prawidłowy 

♀46,XX,t(15;16)(q13.3;p13.2) 
naturalne N 3p24.2-p22.3 

10.11Mb-10.19 Mb 
 

del 

15q11.2-q13.3 10.56Mb-30.98 Mb del 

10. 
19p13.3 558.97kb-795.76 kb del 

29 33 C1 P1 8 prawidłowy naturalne N♂, O♀ 
19p13.3 484.39kb-534.68 kb dup 

11. 11p15.4-11p15.3 541-612 kb dup 24 24 C2 P2 10 b/d naturalne N♂, O♀ 

12. 

3p21.31 
 
 

2.75Mb-2.95 Mb 
 

dup 
 
 32 33 C2 P1 9 b/d naturalne O♂, N♀ 

7q11.23 
4.42Mb-5.04 Mb 

 
dup 

13. 3p21.31 3.07Mb-3.26 Mb del 31 34 C2 P2 12 b/d naturalne N 

14. 
3p21.31 2.48Mb-2.60 Mb del 

34 35 C2 P1 10 prawidłowy 
inseminacja nasieniem 

partnera 
O 
 14q13.1-q13.2 1.07Mb-1.24 Mb del 

15. 3p21.31 2.38Mb - 2.50 Mb del 29 33 C8 P8 6 prawidłowy naturalne N♂, O♀ 

16. 4q25 -q26 570.02kb-599.71 kb del 28 28 C2 P2 9 prawidłowy naturalne N 

17. 
1p36.33-p36.13 15.91-17.28 Mb del 

29 26 C2 P2 11 
♂ prawidłowy 

♀46,XX,t(1;19)(p36.12;p13.2) 
naturalne N♂, O♀ 

19p13.3 922.42-944.48 kb dup 
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18. 

1q42.3 971.12kb-1.17 Mb del 

37 37 C3 P3 13 prawidłowy naturalne N♂, O♀ 2p16.1-p15 1.75Mb-1.89 Mb del 

3p21.31 3.08Mb-3.19 Mb del 

19. 

6q25.3-q27 10.96 Mb del 

28 29 C4 P4 10 prawidłowy naturalne N♂, O♀ 

21q.11.2-q22.11 18.24 Mb del 

20. 3p21.31 3.16Mb - 3.34 Mb del 31 31 C2 P2 8 b/d naturalne O 

21. 

2q37.3 3.75-3.96 Mb del 

30 30 C2 P2 10 
♂ prawidłowy 

♀46,XX,t(2;9)(q37.3;q32) 
naturalne N♂, O♀ 

9q31.3-q34.3 26.30-26.61 Mb dup 

22. 
4p16.3-p15.2 25.60-25.71 Mb del 

32 34 C2 P2 6 prawidłowy IVF N♂, O♀ 

4p15.2-p12 21.01-21.21 Mb dup 

23. 10q26.3 1.39-1.49 Mb del 33 32 C3 P3 7 prawidłowy naturalne N♂, O♀ 

24. 1q21.1-q21.3 6,083 Mb del 32 45 C1 P1 8 prawidłowy IVF N 

25. 
16 trisomia 

36 37 C4 P3 9 b/d naturalne N♂, O♀ 
15q11.2 535 kb del 

26. 
21 trisomia 

32 35 C2 P1 16 prawidłowy naturalne N 
16p13.3 292 kb del 

27. 
21 trisomia 

28 31 C4 P3 10 prawidłowy naturalne N♂, O♀ 
22q11.2 2.58 Mb dup 

28. 
8p23.3-p21.3 22.795 Mb del 

37 40 C2 P2 6 prawidłowy naturalne N 
8p21.3-p12 11.256 Mb dup 

29. 21q22.2 995 kb del 37 38 C2 P1 17 b/d naturalne O♂, N♀ 

30. 4p16.3-p15.1 34.514 Mb del 40 43 C2 P2 7 b/d naturalne N 

31. 
1p36.33-p36.13 16.434 Mb dup 

34 31 C3 P3 8 
♂ prawidłowy 

♀46,XX,t(1;19)(p36.12;p13.2) 
naturalne 

 

N♂, O♀ 
19p13.3   933 kb del 

32. 

9p24.3-p13.1 38.6 Mb dup 

34 34 C3 P3 9 b/d naturalne 

 
 

N♂, O♀ 
 

9q21.11-q33.1 50.7 Mb dup 

12q23.2-q24.33 31.25 Mb dup 

*del – delecja, dup – duplikacja, **kolejność ciąży, gdzie C1-ciąża pierwsza, C8-ciąża ósma, ***kolejność poronienia, gdzie P1-poronienie pierwsze, P8-poronienie ósme, 

****P – prawidłowe kariotypy obojga partnerów, b/d – brak danych,*****IVF- zapłodnienie pozaustrojowe, ******N – nieobciążony wywiad rodzinny niepowodzeniami 

rozrodu, O – obciążony wywiad rodzinny niepowodzeniami rozrodu.
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U 21 par, u których w kosmówce po poronieniu pacjentki stwierdzono rearanżację genomową, 

uzyskano informację na temat wyników badań kariotypów u obojga partnerów.  

W czterech przypadkach (4/21, 19%) obecność zmiany strukturalnej w kosmówce była wynikiem 

nosicielstwa translokacji zrównoważonej u kobiety. Dwie z powyższych czterech kosmówek 

pochodziły z kolejnych poronień jednej pacjentki – nosicielki translokacji. Na rycinie  

11 przedstawiono niezrównoważoną strukturalną aberrację chromosomową  

w kosmówce z ciąży drugiej, poronienia drugiego pacjentki będącej nosicielką zrównoważonej 

translokacji  wzajemnej pomiędzy chromosomem 2 i 9.  

 
Rycina 11. Wynik badania cytogenetycznego (A) wskazujący na występowanie u pacjentki translokacji 

zrównoważonej 46,XX,t(2;9)(q37.3;q32) [technika GTG, rozdzielczość 500 prążków] wraz z wynikiem aCGH (B) 

badania kosmówki po poronieniu pacjentki. W kosmówce po poronieniu pacjentki stwierdzono obecność delecji 

wielkości 3.75-3.96Mb w regionie chromosomowym 2q37.3 oraz duplikacji wielkości 26.30-26.61Mb w regionie 

chromosomowym 9q31.3-q34.3. Badana kosmówka pochodziła z poronienia II, ciąży II, poronionej w 10 Hbd u 30-

letnich partnerów.  

Materiał z poronienia badano na platformie Ilumina analizowano za pomocą programu Genoglyphix. 

 

W jednym przypadku w kosmówce po poronieniu stwierdzono współistnienie trzech 

niezrównoważonych aberracji chromosomowych – trisomii chromosomu 16, delecji w regionie 

3p24.2-p22.3 oraz delecji w regionie 15q11.2-q13.3. Materiał pochodził z ciąży drugiej i poronienia 

drugiego pacjentki - nosicielki zrównoważonej translokacji wzajemnej 46,XX,t(15;16)(q13.3;p13.2)  

(rycina 12).  

 
Rycina 12. Wynik badania cytogenetycznego (A) wskazujący na obecność u pacjentki translokacji 

zrównoważonej 46,XX,t(15;16)(q13.3;p13.2) [technika GTG, rozdzielczość 500 prążków] wraz z wynikiem 

aCGH (B) badania kosmówki po poronieniu pacjentki. W kosmówce po poronieniu stwierdzono obecność trisomii 

chromosomu 16, delecji wielkości 10.11Mb-10.19Mb w regionie chromosomowym 3p24.2-p22.3 oraz delecji wielkości 

10.56Mb-30.98Mb w regionie chromosomowym 15q11.2-q13.3. Badana kosmówka pochodziła z ciąży II, utraconej w 

8 Hbd, poronienia II u 32-letniej pacjentki i 37-letniego partnera. Materiał po poronieniu badany był na platformie 

Ilumina analizowany za pomocą programu Genoglyphix. 

A 
B 

A B 
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U jednej pacjentki – nosicielki translokacji wzajemnej 46,XX,t(1;19)(p36.12;p13.2) badanie 

kosmówki po kolejnych poronieniach wykonano dwukrotnie. W obu materiałach pochodzących z 

poronienia drugiego i trzeciego pacjentki stwierdzono nosicielstwo niezrównoważonej strukturalnej 

aberracji chromosomowej (rycina 13). Badanie cytogenetyczne wykonane zostało u pacjentki w 

innym ośrodku, nie uzyskano dostępu do obrazu kariogramu. 

 

 
Rycina 13. Wyniki badań kosmówki po kolejnych poronieniach metodą aCGH u pacjentki nosicielski 

translokacji zrównoważonej 46,XX,t(1;19)(p36.12;p13.2). W materiale z poronienia II pacjentki (A) stwierdzono 

obecność delecji wielkości 15.91-17.28Mb w regionie chromosomowym 1p36.33-p36.13 oraz mikroduplikacji 

wielkości 922.42-944.48kb w regionie chromosomowym 19p13.3. W chwili poronienia pacjenta miała 29 lat a partner 

26 lat. Materiał z poronienia II badany był na platformie Ilumina analizowany za pomocą programu Genoglyphix. W 

materiale z poronienia III pacjentki (B) stwierdzono obecność duplikacji wielkości 16.434Mb w regionie 

chromosomowym 1p36.33-p36.13 oraz mikrodelecji wielkości 933kb w regionie chromosomowym 19p13.3. W chwili 

poronienia pacjentka miała 34 lata a jej partner 31 lat. Materiał z poronienia III badany był na platformie NibleGen, 

analizowany za pomocą programu CytoGenomics. 

 

 

Najczęściej identyfikowaną rearanżacją genomową była zmiana w regionie 3p21, którą 

zidentyfikowano łącznie w 6 kosmówkach po poronieniu badanych metodą aCGH,  

w 5 kosmówkach stwierdzono mikrodelecję w powyższym regionie i w 1 mikroduplikację.  

W 2 przypadkach rearanżacja w regonie 3p21 współistniała z inną mikrorearanżacją, w 1 przypadku 

w kosmówce poza wspomnianym CNV stwierdzano również obecność dużej duplikacji w regionie 

7q11.23. Przykładowe wyniki badania kosmówek, w których stwierdzono delecję oraz duplikację  

w regionie 3p21 przedstawiono na rycinie 14. 
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Rycina 14. Wyniki badań kosmówki metodą aCGH. Stwierdzono rearanżacje w regionie 3p21.31.  

14A wynik badania kosmówki po poronieniu I, ciąży II, poronionej w 9 Hbd u  pacjentki 32-letniej i jej 33-letniego 

partnera. Nie uzyskano informacji na temat wyników badań kariotypu partnerów. W kosmówce po poronieniu 

stwierdzono obecność mikroduplikacji wielkości 2.75Mb-2.95Mb w regionie chromosomowym 3p21.31.  

14B wynik badania kosmówki po poronieniu II, ciąży II poronionej w 12 Hbd u pacjentki 31-letniej i jej 34-letniego 

partnera. Nie uzyskano informacji na temat wyników badań kariotypu partnerów. W kosmówce po poronieniu 

stwierdzono obecność mikrodelecji wielkości 3.07Mb-3.26Mb w regionie chromosomowym 3p21.31.  

Materiały po poronieniu badane był na platformie Ilumina analizowane za pomocą programu Genoglyphix. 

 

Łącznie wśród 46 zidentyfikowanych w kosmówkach aberracji strukturalnych, 29 z nich było 

zmianą o charakterze CNVs. W trzech przypadkach stwierdzono obecność CNVs w regionie 

chromosomowym 19p13.3. W dwóch przypadkach materiał pochodził z kolejnych poronień pacjentki 

z translokacją zrównoważoną 46,XX,(1;19)(p36.12;p13.2) w kariotypie (rycina 13).  

W kolejnej kosmówce współwystępowała mikroduplikacja i mikrodelecja w powyższym regionie 

(rycina 15). Kosmówka pochodziła z poronienia ciąży u pacjentów z prawidłowymi wynikami 

badania kariotypu. W wszystkich badanych kosmówkach mikrorearanżacja w regionie 19p13.3 miała 

rozmiar mniejszy niż 1Mb. 

 
Rycina 15. Wynik badania kosmówki metodą aCGH. Stwierdzono rearanżacje w regionie 19p13.3. W badanym 

materiale stwierdzono obecność mikrodelecji wielkości 558.97kb-795.76kb w regionie chromosomowym 19p13.3 oraz 

mikroduplikacji wielkości 484.39kb-534.68kb w regionie chromosomowym 19p13.3. Badana kosmówka pochodziła z 

poronienia I w 9 Hbd u pacjentki 29-letniej i jej 32-letniego partnera Wynik badania kariotypu pacjentki oraz partnera 

były prawidłowe. Materiał po poronieniu badany był na platformie Ilumina analizowany za pomocą programu 

Genoglyphix. 

A 

B 



WYNIKI 

53 

 

  

W dwóch kosmówkach stwierdzono występowanie mikroduplikacji w regionie 7q11.23 – 

regionie krytycznym dla zespołu mikroduplikacji 7q11.23 (rycina 16). 

 

 
Rycina 16. Wyniki badań kosmówki metodą aCGH. Stwierdzono mikroduplikacje w regionie 7q11.23.  

A: W badanym materiale stwierdzono obecność mikroduplikacji wielkości 4.42Mb-5.04Mb w regionie 

chromosomowym 7q11.23. W materiale dodatkowo stwierdzono obecność mikroduplikacji wielkości 2.75Mb-2.95Mb 

w regionie chromosomowym 3p21.31. Badana kosmówka pochodziła z poronienia II, ciąży II poronionej w 9 Hbd u 

pacjentki 32-letniej i jej 33-letniego partnera. Nie uzyskano informacji na temat wyników badań kariotypu obojga 

partnerów  

B: W badanym materiale stwierdzono obecność mikroduplikacji wielkości 4.22 Mb-4.27 Mb w regionie 

chromosomowym 7q11.23. Badana kosmówka pochodziła z poronienia II, ciąży III poronionej w 11 Hbd u pacjentki 

31-letniej i jej 32-letniego partnera. Wyniki badań kariotypu pacjentki i partnera były prawidłowe.  

Oba materiały po poronieniu badane były na platformie Ilumina analizowane za pomocą programu Genoglyphix. 

  

 Dwukrotnie stwierdzono również w kosmówce obecność rearanżacji obejmującej region 

8p21.3. W jednej kosmówce zidentyfikowano współistnienie duplikacji w regionie chromosomowym 

8p21.3-p12 z delecją w regionie chromosomowym 8p23.3-p21.3 (rycina 17A). W kolejnej kosmówce 

rearanżacja w regionie 8p21.3 miała charakter mikroduplikacji (rycina 17B). Obydwie kosmówki 

pochodziły z poronień drugich pacjentek i w obu przypadkach wyniki badań kariotypu pacjentek  

i ich partnerów były prawidłowe.  

A 

B 



WYNIKI 

54 

 

 
Rycina 17. Wyniki badań kosmówki metodą aCGH. Stwierdzono rearanżacje w regionie 8p21.3 

A: wynik badania kosmówki, w której stwierdzono obecność duplikacji wielkości 11.256Mb w regionie 

chromosomowym 8p21.3-p12 oraz delecji wielkości 22.795Mb w regionie chromosomowym 8p23.3-p21.3. Badana 

kosmówka pochodziła z poronienia II, ciąży II, poronionej w 6 Hbd u pacjentki 37-letniej i jej 40-letniego partnera. 

Wyniki badań kariotypu pacjentki i partnera były prawidłowe.  

Materiał badany był na platformie NibleGen, analizowany za pomocą programu CytoGenomics.  

B: wynik badania kosmówki, w której stwierdzono obecność mikroduplikacji wielkości 37.45 kb-52.52 kb w regionie 

chromosomowym 8p21.3. Badana kosmówka pochodziła z poronienia II, ciąży II, poronionej w 18 Hbd u 39-letniej i 

jej 39-letniego partnera. Wyniki badań kariotypu pacjentki i partnera były prawidłowe.  

Materiał po poronieniu badany był na platformie Ilumina analizowany za pomocą programu Genoglyphix. 

 

W jednej z kosmówek zidentyfikowano mikrodelecję w regionie 21q22 wielkości <1Mb 

(Rycina 18). Zmiana znajdowała się w regionie krytycznym dla fenotypu zespołu Downa. 

Mikrodelecje w powyższym regionie opisane zostały u żywo urodzonych dzieci z hipotonią, wadami 

serca, wadami OUN, niepełnosprawnością intelektualną.  

 
Rycina 18. Wynik badania kosmówki metodą aCGH. Stwierdzono mikrodelecję w regionie 21q22. W badanym 

materiale stwierdzono obecność mikrodelecji wielkości 995kb w regionie chromosomowym 21q22.2. Badana 

kosmówka pochodziła z poronienia II, ciąży II, poronionej w 17 Hbd u pacjentki 37-letniej i jej 38-letniego partnera. 

Nie uzyskano informacji na temat wyników badań kariotypu pacjentki oraz partnera. Materiał po poronieniu badany był 

na platformie NibleGen, analizowany za pomocą programu CytoGenomics. 

 

A 
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W dwóch przypadkach stwierdzono współwystępowanie trisomii chromosomu 

autosomalnego z CNVs. W jednej kosmówce trisomia dotyczyła chromosomu 16 pary (rycina 19)  

w drugiej 21 pary.  

 

 
Rycina 19. Wynik badania kosmówki metodą aCGH. Stwierdzono współwystępowanie trisomii 16 chromosomu z 

CNVs w regionie 15q11.2. W badanym materiale stwierdzono obecność mikrodelecji wielkości 535kb w regionie 

chromosomowym 15q11.2 oraz trisomii chromosomu 16. Kosmówka pochodziła z poronienia III, ciąży IV, poronionej 

w 9 Hbd u pacjentki 36-letniej i jej 37-letniego partnera.  Nie uzyskano informacji na temat wyników badań kariotypu 

pacjentki oraz partnera. 

Materiał po poronieniu badany był na platformie NibleGen, analizowany za pomocą programu CytoGenomics. 

 

  W tabeli 11 przedstawiono mikrorearanżacje genomowe zidentyfikowane w kosmówkach 

badanych metodą aCGH wraz z wyszczególnieniem regionów krytycznych i wybranych genów 

znajdujących się w danych regionie chromosomowym. W tabeli uwzględniono tylko te CNVs, które 

nie współistniały z dużą rearanżację strukturalną powyżej 5Mb.
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Tabela 11. Mikrorearanżacje genomowe (CNV’s) zidentyfikowane w badaniach kosmówki metodą aCGH z uwzględnieniem regionu chromosomowego, w którym 

identyfikowano CNV, rozmiaru zmiany oraz jej rodzaju. W wybranych przypadkach w tabeli wytypowano geny znajdujące się w regionie CNV, które mogą mieć związek 

z prawidłowym przebiegiem ciąży i rozwojem zarodka. W tabeli uwzględniono tylko te CNVs, które nie współistniały z dużą rearanżacją strukturalną. Zidentyfikowane w 

kosmówkach po poronieniu CNVs miały rozmiar od ok. 20.09kb do ok. 4.42Mb. W większości kosmówek po poronieniu zidentyfikowana CNV miała charakter mikrodelecji.  

l.p 
Region 

chromosomowy 
Rozmiar zmiany 

Rodzaj 
zmiany* 

Region/gen Fenotyp/funkcja genu Dane literaturowe 

1. 17q11.2 263.62-285.71 kb del Patogenność nieznana 
Mikrodelecje w tym regionie, jednak o większym rozmiarze, są opisywane u pacjentów z 

hipotonią, niepełnosprawnością intelektualną i dyskretnymi cechami dysmorfii. 
[96] 

2. 5p14.1-5p13.3 826.97-890.24 kb del Patogenność nieznana 

Nosicielstwo mikroduplikacji w regionie 5p13.3 zostało powiązane z etiologią poronień 
wśród pacjentek z Dani i Estonii. 

Region ubogi w geny natomiast w analize GWAS znaleziono związek pomiędzy SNP w tym 
regionie a rozwojem autyzmu. 

[38] 
[97] 

3. 4q34.1 20.09 kb-49.05 kb dup HAND2 
Gen ulegający ekspresji w mięśniu sercowym, rearanżacje w regionie 4q34.1 wiąże się z 
wadami serca i wadami kończyn, które występują u pacjentów z terminalnymi delecjami 

regionu 4q34. 
[98] 

4. 7q11.23 4.22 Mb-4.27 Mb dup 
Mikroduplikacja 7q11.23 

(ORPHA 96121) 

Wśród głównych objawów mikroduplikacji 7q11.23 u żywo urodzonych wymienia się: 
opóźnienie rozwoju psychoruchowego ze znacznym opóźnieniem rozwoju mowy, 

hipotonię mięśniową oraz cechy dysmorfii. 
[99] 

5. 8p21.3 37.45 kb-52.52 kb dup FGF17 

Białko kodowane przez gen FGF17 należy do rodzinny czynników wzrostu fibroblastów 
(fibroblast growth factor, FGF). Białka należące do rodziny FGF są zaangażowane w wiele 

procesów biologicznych w tym odgrywają ważną rolę podczas rozwoju zarodkowego. 
Gen FGF17 ulega silnej ekspresji w korze mózgowej oraz móżdżku. Sugeruje się, iż 

produkty genów rodziny FGF biorą udział podczas rozwoju układu nerwowego, tworzenia 
kości i naczyń. 

[100] 

6. 19q13.32 45.90 kb-60.66 kb dup SIX5 

Gen ulegający ekspresji między innymi w mięśniach szkieletowych, sercu i mózgu. 
Mutacje punktowe w genie SIX5 opisywane są jako przyczyna zespołu BOR (MIM 600963, 

branchiootorenal syndrome). Brak jednak doniesień czy duplikacja genu SIX5 może 
powodować objawy zespołu. Zwraca się jednak uwagę, że prawidłowa interakcja 

pomiędzy produktem genu SIX5 a innymi białkami, między innymi EYA1 jest niezbędna 
podczas rozwoju zarodkowego. Stad mutacje w powyższym genie mogą doprowadzać do 

nieprawidłowości rozwoju zarodkowego. 
 

[101] 

 
 

7. 15q26.3 329.69-484.15 kb del Patogenność nieznana Patogenność nieznana. ? 

8. 19p13.3 
558.97kb-795.76 kb del NDUFS7 

 
Mutacje w genie NDUFS7 są opisywane u pacjentów z zespołem Leigha. [102] 

484.39kb-534.68 kb dup 

9. 11p15.4-11p15.3 541-612 kb dup Patogenność nieznana 
Terminalne delecje w regionie 11pter-11p15.4 opisywane są jako jedna z możliwych 

zmian u zarodka związanych z fenotypem zaśniadu groniastego. 
[103] 
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10. 

3p21.31 
2.75Mb-2.95 Mb 

 
dup DAG1 

Gen kodujący podjednostkę alfa I beta dystroglikanu. Zmiany w ekspresji genu DAG1 w 
łożysku opisuje się u myszy jako jedną z przyczyny nieprawidłowego przebiegu ciąży. 

[104] 

7q11.23 4.42Mb-5.04 Mb dup 
Mikroduplikacja 7q11.23 

(ORPHA 96121) 
 

Zespół ten został po raz pierwszy opisany w 2005 roku. Częstość zespołu szacuje się na 
1:13000-1:20000 żywych urodzeń. Wśród głównych objawów mikroduplikacji 7q11.23 u 

żywo urodzonych wymienia się: opóźnienie rozwoju psychoruchowego ze znacznym 
opóźnieniem rozwoju mowy, hipotonię mięśniową oraz cechy dysmorfii. 

[99] 

11. 3p21.31 3.07Mb-3.26 Mb del DAG1 
Gen kodujący podjednostkę alfa I beta dystroglikanu. Zmiany w ekspresji genu DAG1 w 

łożysku opisuje się u myszy jako jedną z przyczyny nieprawidłowego przebiegu ciąży. 
[104] 

12. 

3p21.31 2.48Mb-2.60 Mb del DAG1 
Gen kodujący podjednostkę alfa I beta dystroglikanu. Zmiany w ekspresji genu DAG1 w 

łożysku opisuje się u myszy jako jedną z przyczyny nieprawidłowego przebiegu ciąży. 
[104] 

14q13.1-q13.2 1.07Mb-1.24 Mb del HPE8 Delecje w regionie 14q13 opisywane są u pacjentów z holoprosencefalią. [105] 

16q24.3 376.14kb-399.76 kb del 
CHAMP1A 

Mutacje w genie CHAMP1A powiązane są z etiologią niepełnosprawności intelektualnej 
dziedziczoną autosomalnie dominująco typu 40. 

[106]  

[107] FANCA Homozygotyczne mutacje w genie FANCA są jedną z przyczyn Anemii Fanconiego 

13. 3p21.31 2.38Mb-2.50 Mb del DAG1 
Gen kodujący podjednostkę alfa I beta dystroglikanu. Zmiany w ekspresji genu DAG1 w 

łożysku opisuje się u myszy jako jedną z przyczyny nieprawidłowego przebiegu ciąży. 
[104] 

14. 4q25 -q26 570.02kb-599.71 kb del ANK2 Mutacje w genie ANK2 powiązane są z zespołem wydłużonego QT. [108] 

16. 

1q42.3 971.12kb-1.17 Mb del TBCE 
Zmiany w sekwencji kodującej genu TBCE mogą być przyczyną zespołu Sanjada-

Sakatiego. Białko kodowane przez ten gen jest kofaktorem dla tubulin cytoszkieletu. 
[109] 

2p16.1-p15 1.75Mb-1.89 Mb del 
PEX13 

Zmiany w sekwencji kodującej genu PEX13 mogą być przyczyną zespołu Zellwegera. [110] 

3p21.31 3.08Mb-3.19 Mb del DAG1 
Gen kodujący podjednostkę alfa I beta dystroglikanu. Zmiany w ekspresji genu DAG1 w 

łożysku opisuje się u myszy jako jedną z przyczyny nieprawidłowego przebiegu ciąży. 
[104] 

17. 3p21.31 3.16Mb-3.34 Mb del DAG1 
Gen kodujący podjednostkę alfa I beta dystroglikanu. Zmiany w ekspresji genu DAG1 w 

łożysku opisuje się u myszy jako jedną z przyczyny nieprawidłowego przebiegu ciąży. 
[104] 

18. 10q26.3 1.39-1.49 Mb del Patogenność nieznana Patogenność nieznana. ? 

19. 21q22.2 995 kb del 
Mikrodelecja 21q22 

(ORPHA 261323) 

 

Wśród opisanych dotąd pacjentów z delecją 21q22.2 występowała hipotrofia 
wewnątrzmaciczna, wady serca (zespół niedorozwoju lewej komory), cechy dysmorfii. 

Opisuje się związek pomiędzy powyższą aberracją a wadami ośrodkowego układu 
nerwowego. 

[111] 

*del – mikrodelecja, dup – mikroduplikacja 
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Wśród wszystkich kosmówek ze zidentyfikowaną zmianą strukturalną  w 11 stwierdzono 

łącznie 17 zmian o charakterze dużych zmian strukturalnych >5Mb. Wśród zidentyfikowanych 

dużych aberracji strukturalnych, wiele z nich znajdowało się w regionach krytycznych dla znanych 

zespołów delecyjnych/duplikacyjnych. Najczęściej identyfikowaną dużą rearanżacją genomową były 

zmiany w regionie 4p16.3, obejmujące region krytyczny dla zespołu Wolfa-Hirschhorna. Zmiany  

w powyższym regionie, zawsze o charakterze delecji, zidentyfikowano łącznie  

w 3 kosmówkach, z czego w jednym przypadku powyższa delecja współistniała z duplikacją  

w regionie 4p15.2-p12 (rycina 20).  

 
Rycina 20. Wynik badania kosmówki metodą aCGH. Stwierdzono współwystępowanie delecji w regionie 4p16.3 

oraz duplikacji w regionie 4p15.2-p12. W badanym materiale stwierdzono obecność delecji wielkości  

25.60-25.71Mb w regionie chromosomowym 4p16.3 oraz duplikacji wielkości 21.01-21.21Mb w regionie 

chromosomowym 4p15.2-p12. Badana kosmówka pochodziła z poronienia II, ciąży II, poronionej w 6 Hbd u pacjentki 

32-letniej i jej 34-letniego partnera. Wyniki badań kariotypu pacjentki i partnera były prawidłowe.  

Materiał po poronieniu badany był na platformie Ilumina analizowany za pomocą programu Genoglyphix. 

  

Wśród stwierdzonych dużych aberracji chromosomowych występowała m.in. interstycjalna 

delecja regionu 1q21.1-q21.3, która została opisywana w piśmiennictwie u pacjentów z  

niepełnosprawnością intelektualną, cechami dysmorfii oraz wadami wzroku (rycina 21). 

 
Rycina 21. Wynik badania kosmówki metodą aCGH. Stwierdzono delecję w regionie 1q21.1-q21.3. W badanym 

materiale stwierdzono obecność delecji wielkości 6,083 Mb w regionie chromosomowym 1q21.1-q21.3. Badana 

kosmówka pochodziła z ciąży I poronionej w 8 Hbd u pacjentki 32-letniej i jej 45-letniego partnera. Wyniki badań 

kariotypów pacjentki oraz partnera były prawidłowe.  

Materiał po poronieniu badany był na platformie NibleGen, analizowany za pomocą programu CytoGenomics. 
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W 2 przypadkach w kosmówce zidentyfikowano rearanżacje w regionie chromosomowym 

1p36, z czego w jednym przypadku stwierdzono delecję w powyższym regionie wielkości  

15.91-17.28Mb natomiast w drugim duplikację wielkości 16.434Mb. W obydwu przypadkach 

materiały pochodziły od pacjentki – nosicielki translokacji zrównoważonej 

46,XX,t(1;19)(p36.12;p13.2) (rycina 13). Niezrównoważone zmiany strukturalne  w powyższym 

regionie zarówno w postaci delecji jak i duplikacji zostały opisane w piśmiennictwie u pacjentów  

z zespołami wad. Zespół delecji 1p36 należy do najczęstszych zespołów delecji terminalnych.  

W tabeli 12 przedstawiono zidentyfikowane w kosmówkach za pomocą metody aCGH 

rearanżacje chromosomowe wielkości >5Mb wraz z wyszczególnieniem regionów krytycznych dla 

zespołów delecyjnych i duplikacyjnych.  
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Tabela 12. Rearanżacje genomowe wielkości >5Mb zidentyfikowane w kosmówkach badanych metodą aCGH. 

W 11 kosmówkach stwierdzono obecność łącznie 17 rearanżacji genomowych o charakterze delecji i duplikacji. 

l.p 
Region 

chromosomowy 
Rozmiar 
zmiany 

Rodzaj 
zmiany* 

Zespół/gen Fenotyp/funkcja genu 

1. 4p16.3-4p14 33,44 Mb del 
Zespół Wolfa-Hirschhorna 

(ORPHA 280) 

Zespół wad wrodzonych charakteryzujący się występowaniem u żywo 
urodzonych dzieci: hipotrofii, opóźnienia rozwoju psychoruchowego, 
niepełnosprawności intelektualnej, cech dysmorfii, wad wrodzonych. 

2. 

16 trisomia Trisomia chromosomu 16 
Nieopisywana u żywo urodzonych dzieci. Najczęstsza zmiana 
chromosomowa stwierdzana w materiale po poronieniu.  

 
3p24.2-p22.3 

10.11Mb-10.19 Mb del Patogenność nieznana Patogenność nieznana. 

15q11.2-q13.3 10.56Mb-30.98 Mb del 
Zespół Pradera i Williego 

(ORPHA 739)  

Zespół wad wrodzonych charakteryzujący się występowaniem u pacjentów 
hipotonii i zaburzonego odruchu ssania po urodzeniu a następnie u starszych 
pacjentów niepełnosprawności intelektualnej, otyłości, cech dysmorfii 
twarzoczaszki.  

3. 

1p36.33-p36.13 15.91-17.28 Mb del 
Zespół delecji 1p36 

(ORPHA 1606) 
 

Zespół delecji 1p36 to jedna z najczęstszych terminalnych delecji u człowieka 
i występuje z częstotliwością 1:5000 urodzeń. Zespół ten związany jest z 
licznymi wrodzonymi wadami i niepełnosprawnością intelektualną w stopniu 
ciężkim. 

19p13.3 922.42-944.48 kb dup 
 

NDUFS7 
 
Mutacje w genie NDUFS7 są opisywane u pacjentów z zespołem Leigha. 

4. 

6q25.3-q27 10.96 Mb del 
Zespół mikrodelecji 6q25 

(ORPHA 251056) 
Rzadki zespół wad charakteryzujący się występowaniem u pacjentów 
opóźnienia rozwoju, cech dysmorfii i zaburzeniami słuchu. 

21q.11.2-q22.11 18.24 Mb del 
Delecja regionu 21q11.2 

Zespół mikrodelecji 21q22.11 
(ORPHA 102724) 

Opisane u pojedynczych pacjentów, związane z niepełnosprawnością 
intelektualną, cechami dysmorfii, wadami wrodzonymi. 

5. 

2q37.3 3.75-3.96 Mb del 
Zespół mikrodelecji 2q37 

(ORPHA 1001) 

Zespół charakteryzujący się występowaniem u pacjentów opóźnienia 
rozwoju psychoruchowego, wad kośćca, niskorosłości, nadmiernej 
ruchomości w stawach.  

9q31.3-q34.3 26.30-26.61 Mb dup 
Duplikacja dystalna 9q 

(ORPHA 96101) 
Duplikacje w regionie 9q opisywane są u pacjentów z zaburzeniami intelektu, 
wadami serca, cechami dysmorfii oraz zwężeniem odźwiernika. 

6. 

4p16.3-p15.2 25.60-25.71 Mb del 
Zespół Wolfa-Hirschhorna 

(ORPHA 280) 

Zespół wad wrodzonych charakteryzujący się występowaniem u żywo 
urodzonych dzieci: hipotrofii, opóźnienia rozwoju psychoruchowego, 
niepełnosprawności intelektualnej z cechami dysmorfii, wad wrodzonych. 

4p15.2-p12 21.01-21.21 Mb dup Duplikacja 4p15.2 
Mikroduplikacje interstycjalne w regionie 4p15 opisywane są u pojedynczych 
pacjentów z wadami serca, opóźnieniem rozwoju, wadami kończyn oraz 
wadami układu moczowo-płciowego.  
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7. 1q21.1-q21.3 6,083 Mb del 

Zespół mikrodelecji 1q21.1 
(ORPHA 250989) 

Rzadki zespół wad wrodzonych opisany u kilkudziesięciu pacjentów z 
wadami narządu wzroku, niewielkimi cechami dysmorfii, autyzmem i innymi 
zaburzeniami rozwojowymi. 

8. 
8p23.3-p21.3 22.795 Mb del 

Zespół odwróconej delecji/duplikacji 8p 
(ORPHA 96092) 

U pacjentów występuje znaczne opóźnienie rozwoju mowy, często 
zaburzenia autystyczne, hipotonię w okresie noworodkowym, wady 
wrodzone. 

8p21.3-p12 11.256 Mb dup 

9. 4p16.3-p15.1 34.514 Mb del 
Zespół Wolfa-Hirschhorna 

(ORPHA 280) 

Zespół wad wrodzonych charakteryzujący się występowaniem u żywo 
urodzonych dzieci: hipotrofii, opóźnienia rozwoju psychoruchowego, 
niepełnosprawności intelektualnej, cech dysmorfii, wad wrodzonych. 

10. 
1p36.33-p36.13 16.434 Mb dup 

Trisomia dystalna 1p36 
(ORPHA 96069) 

Zespół charakteryzujący się występowaniem u pacjentów nieznacznego 
stopnia niepełnosprawności intelektualnej, słabo wyrażonych cech dysmorfii 
oraz kraniostenozy. 

19p13.3   933 kb del 
NDUFS7 

 
Mutacje w genie NDUFS7 są opisywane u pacjentów z zespołem Leigha. 

11. 

9p24.3-p13.1 38.6 Mb dup 

Częściowa duplikacja chromosomu 9  
Strukturalna aberracja chromosomowa opisywana głównie u płodów z 
wadami OUN, wadami nerek, rozszczepem wargi i podniebienia, 
zaburzeniami wzrastania. 

9q21.11-q33.1 50.7 Mb dup 

12q23.2-q24.33 31.25 Mb dup 
Częściowa duplikacja chromosomu 12 

Strukturalna aberracja chromosomowa opisywana u pojedynczych 
pacjentów z zespołem Marcusa Gunna i wadami wrodzonymi. 

*del – delecja, dup - duplikacji
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4.1.3 Dane dotyczące partnerów – analiza wyników badań kosmówki metodą aCGH 

4.1.3.1 Aberracje chromosomowe i rearanżacje genomowe u poronionych samoistnie 

zarodków i płodów a wiek partnerów doświadczających poronienia 

 

Średnia wieku kobiet, u których kosmówki po poronieniu badano metodą aCGH wynosiła 

32,2 lata (mediana 32). Najstarszą grupę pacjentek (średnia 37,8 lata, mediana 37 lat) stanowiły 

kobiety, u których w kosmówce po poronieniu stwierdzano podwójną lub potrójną trisomię. Nie 

stanowiło to istotnej statystycznie różnicy w stosunku do wieku kobiet, u których stwierdzono  

w kosmówce trisomię pojedynczego chromosomu (p=060901). W powyższej grupie pacjentek 

średnia wieku wynosiła 34 lata (mediana 34 lata) i była istotnie statystycznie wyższa w stosunku  

do średniego wieku kobiet, u których w kosmówce stwierdzano inne rodzaje aberracji 

chromosomowych takie jak: monosomia chromosomu X (p=0,000001), rearanżacja genomowa  

(p = 0,008725), triploidia (p=0,00768). Średnia wieku pacjentek, u których w kosmówce badanej 

metodą aCGH nie stwierdzano nieprawidłowości wynosiła 31,4 lata (mediana 31) różnica ta była 

istotnie statystycznie niższa w stosunku do średniej wieku pacjentek, u których w kosmówce  

po poronieniu stwierdzono trisomię zarówno dwóch/trzech chromosomów autosomalnych 

(p=0,001368) jak i pojedynczego chromosomu autosomalnego (p<0.000001). Najmłodszą grupę 

pacjentek stanowiły kobiety, u których w badaniu materiału po poronieniu stwierdzono monosomię 

chromosomu X  (średnia wieku 29,9 lat, mediana 29). Różnica ta była istotnie statystycznie niższa w 

stosunku do grupy pacjentek, u których w kosmówce stwierdzono obecność podwójnych  

i potrójnych trisomii (p=0,000204) oraz trisomii pojedynczego chromosomu autosomalnego 

(p=0,000001). W przypadku, gdy w kosmówce po poronieniu stwierdzono rearanżację 

chromosomową, średni wiek kobiet wynosił 31,8 lat (mediana 32) i był on istotnie statystycznie 

niższy tylko w stosunku do średniego wieku pacjentek, u których w kosmówce stwierdzono obecność 

trisomii zarówno podwójnych/potrójnych (p=0,004531) jak i pojedynczych chromosomów 

(p=0,008725). Z uwagi na zbyt małą liczebność grup analizy statystycznej nie wykorzystano  

do badania średniego wieku kobiet, u których w kosmówce po poronieniu stwierdzano kariotyp 

48,XXY,+4, 48,XXY,+16 oraz 45,X/47,XX,+21. Medianę wieku kobiet, w zależności od wyniku 

badania kosmówki zebrano na rycinie 22. 
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Rycina 22. Mediana wieku pacjentek w zależności od rodzaju aberracji chromosomowej stwierdzonej w badaniu 

kosmówki po poronieniu– analiza wyników badań kosmówki metodą aCGH. Najstarszą grupę pacjentek stanowiły 

kobiety, u których w kosmówce po poronieniu stwierdzono obecność podwójnej lub potrójnej trisomii chromosomu 

autosomalnego, najmłodszą natomiast grupę stanowił te pacjentki, u których w badaniu kosmówki po poronieniu 

stwierdzono obecność monosomii chromosomu X. 

 

Grupę starszych kobiet (średnia 34,9 lata, mediana 35) stanowiły te, u których  

w kosmówce stwierdzono trisomie chromosomów akrocentrycznych (13, 14, 15, 21 i 22)  

w stosunku do kobiet, gdzie w kosmówce po poronieniu, w metodzie aCGH, stwierdzano trisomię 

pozostałych, nieakrocentrycznych chromosomów (średnia 33,2 lata, mediana 33). Różnica ta była 

statystycznie istotna (p=0,03067). Na rycinie 23 przedstawiono mediany wieku kobiet w chwili 

poronienia w zależności od stwierdzonej w kosmówce trisomii.  

 

 

 

.  
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Rycina 23. Mediana wieku pacjentek w zależności od rodzaju trisomii stwierdzonej w badaniu kosmówki po 

poronieniu– analiza wyników badań kosmówki metodą aCGH. Grupę starszych pacjentek stanowiły kobiety,  

u których w kosmówce po poronieniu stwierdzono trisomię chromosomu akrocentrycznego w stosunku do kobiet,  

u których w kosmówce po poronieniu stwierdzono trisomię chromosomu nieakrocentrycznego.                    

 

W grupie kosmówek badanych metodą aCGH określono również średni wiek partnerów 

pacjentek, u których analizowano wyniki badań kosmówek po poronieniu (średnia 34,2 lata, mediana 

33). W przypadku 15 mężczyzn nie uzyskano informacji na temat wieku. Analogicznie, jak  

w przypadku kobiet, najstarszą grupę partnerów stanowili ci mężczyźni, gdzie w kosmówce  

po poronieniu u ich partnerek stwierdzono podwójną lub potrójną trisomię, tu średnia wieku 

mężczyzn wynosiła 39,3 lata (mediana 38,5), co stanowiło statystycznie istotną różnicę w stosunku 

do wieku mężczyzn, gdzie w kosmówce po poronieniu u partnerek stwierdzono monosomię 

chromosomu X (p= 0,029625), triploidię (p= 0,026885) oraz w stosunku do wieku mężczyzn, gdzie 

w kosmówce po poronieniu u partnerki nie stwierdzono nieprawidłowości (p=0,030097). Gdy  

w kosmówce po poronieniu pacjentki stwierdzano trisomię pojedynczego chromosomu, średni wiek 

partnerów tych pacjentek określono na 35,6 lat (mediana 33,5). Wiek mężczyzn w tej grupie był 

istotnie statystycznie wyższy w stosunku do grupy mężczyzn, gdzie u partnerek w kosmówce  

po poronieniu stwierdzano monosomię chromosomu X (p=0,015057), triploidię (p=0,023673) oraz 

w stosunku do grupy partnerów, gdzie u kobiety w kosmówce po poronieniu stwierdzano wynik 

prawidłowy (p=0,000342). Najmłodszą grupę mężczyzn (średnia 32,9 lat, mediana 32) stanowili 

partnerzy pacjentek, u których w kosmówce po poronieniu zidentyfikowano triploidię, Różnica  

ta była istotnie statystycznie niższa w stosunku do średniego wieku partnerów pacjentek, gdzie  

w kosmówce po poronieniu stwierdzono podwójną i/lub potrójną trisomię (p=0,026885) oraz trisomię 
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pojedynczego chromosomu (p=0,023673). Średni wiek mężczyzn w grupie, gdzie  

u pacjentek w kosmówkach po poronieniu stwierdzono rearanżacje chromosomowe wynosił  

33,8 lat (mediana 33,5), i nie stanowił istotnej statystycznie różnicy w stosunku do średniego wieku 

partnerów pacjentek u których w kosmówkach stwierdzano wyniki prawidłowe jak i do średniego 

wieku partnerów pacjentek, gdzie w kosmówce po poronieniu stwierdzano inne nieprawidłowości 

chromosomowe. W przypadku stwierdzenia w kosmówce po poronieniu monosomii chromosomu X 

średni wiek partnerów pacjentek wynosił 33,1 lat (mediana 31,5) i był istotnie statystycznie niższy  

w stosunku tylko do średniego wieku mężczyzn, gdzie u ich partnerek w kosmówce po poronieniu  

stwierdzano podwójną lub potrójną trisomię (p=0,029625) oraz trisomię pojedynczego chromosomu 

(p=0,015057). Analogicznie do badania średniego wieku kobiet, z analizy statystycznej wyłączono 

mężczyzn, gdzie w kosmówce po poronieniu u ich partnerek stwierdzono kariotyp 48,XXY,+4, 

48,XXY,+16 oraz 45,X/47,XX,+21 z uwagi na zbyt małą liczebność grup. Medianę wieku mężczyzn 

w zależności od wyniku badania kosmówki po poronieniu u ich partnerki przedstawiono na rycinie 

24. 

 
Rycina 24. Mediana wieku partnerów pacjentek w zależności od rodzaju aberracji chromosomowej stwierdzonej 

w badaniu kosmówki po poronieniu - analiza wyników badań kosmówki metodą aCGH. Na wykresie 

przedstawiono mediany wieku partnerów, gdzie największą medianę stwierdzono w grupie partnerów, gdzie  

w kosmówce pacjentki stwierdzono podwójną lub potrójna trisomię natomiast najniższa mediana wieku była w grupie 

mężczyzn-partnerów pacjentek, u których w kosmówce po poronieniu stwierdzono monosomię chromosomu X.  
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W odniesieniu do wieku mężczyzn, analogicznie jak wśród pacjentek, wyodrębniono grupę, 

gdzie u partnerek w kosmówce po poronieniu stwierdzano trisomię chromosomu akrocentrycznego 

(13,14,15,21 i 21) i porównano z grupą mężczyzn, gdzie u partnerki w kosmówce po poronieniu 

stwierdzono trisomię innych, nieakrocentrycznych chromosomów. Uzyskany wynik analizy był 

odmienny w stosunku do analizy wykonanej u kobiet. Partnerzy pacjentek, u których w kosmówce 

stwierdzano trisomię chromosomów akrocentrycznych, stanowili grupę młodszych mężczyzn 

(średnia 35,2 lata, mediana 34) w stosunku do tych mężczyzn, gdzie w kosmówce po poronieniu  

u ich partnerek stwierdzono trisomię pozostałych chromosomów (średnia 36, mediana 36).  

Na rycinie 25 przedstawiono mediany wieku mężczyzn w zależności od rodzaju trisomii stwierdzonej 

w kosmówce po poronieniu u partnerki . 

 

 
Rycina 25. Mediana wieku partnerów pacjentek w zależności od rodzaju trisomii stwierdzonej w badaniu 

kosmówki po poronieniu – analiza wyników badań kosmówki metodą aCGH. Starszą grupę mężczyzn stanowili 

partnerzy pacjentek, u których w badaniu kosmówki po poronieniu stwierdzano trisomie chromosomu 

nieakrocentrycznych w porównaniu do grupy partnerów pacjentek, u których w badaniu kosmówki stwierdzono 

trisomię chromosomu akrocentrycznego.   

 

Porównując średni wiek kobiet i mężczyzn w poszczególnych grupach wyników badań 

kosmówek po poronieniu, największą różnicę stwierdzono w odniesieniu do monosomii chromosomu 

X – średnia wieku kobiet w tej grupie była o ponad 3 lata niższa w stosunku  

do średniego wieku ich partnerów. Porównanie średniego wieku pacjentek i ich partnerów  

w zależności od rodzaju aberracji chromosomowej stwierdzanej w kosmówce po poronieniu 

pacjentki przedstawiono na rycinie 26. 
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Rycina 26. Mediana oraz średnia wieku pacjentek i ich partnerów w zależności od wyniku badania kosmówki  

po poronieniu u pacjentki – analiza wyników badań kosmówki metodą aCGH. Najstarszą grupę zarówno wśród 

mężczyzn jak i wśród kobiet stanowili ci partnerzy, u których w badaniu kosmówki po poronieniu pacjentki 

stwierdzono podwójną lub potrójną trisomią. Grupę najmłodszych kobiet stanowiły pacjentki, u których w badaniu 

materiału po poronieniu stwierdzono monosomię chromosomu X. Wśród mężczyzn najmłodszą średnią wieku 

stwierdzono w grupie partnerów pacjentek, u których w kosmówce po poronieniu identyfikowano triplodię. 

 

4.1.3.2. Aberracje chromosomowe i rearanżacje genomowe u poronionych samoistnie 

zarodków i płodów a liczba poprzednich poronień pacjentki 

 

W trzech przypadkach nie uzyskano informacji na temat wywiadu położniczego. W grupie 

analizowanych kosmówek 85 (85/414, 20,5%) pochodziło z pierwszego poronienia pacjentki (P1). 

Najwięcej wyników badań kosmówek (160/414, 38,6%) metodą aCGH pochodziło z poronienia 

drugiego (P2), następnie z poronienia trzeciego (P3) (98/414, 23,7%) i z poronienia czwartego (P4) 

(39/414, 9,4%). Niespełna 4% badanych kosmówek pochodziło z poronienia piątego pacjentki (P5) 

(15/414, 3,6%). W badanej grupie kosmówek stwierdzono również te, które pochodziły  

z poronienia szóstego (P6) (7/414,1,7%), poronienia siódmego (P7) (5/414, 1,2%) oraz poronienia 
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ósmego (P8) (4/414, 1%). U jednej pacjentki badana kosmówka pochodziła z poronienia dziewiątego 

(P9) (1/414, 0,2%). Największy odsetek wyników nieprawidłowych w stosunku  

do prawidłowych stwierdzono w materiałach pochodzących z poronienia drugiego, gdzie 63,1% 

wszystkich wyników badań kosmówki stanowiły wyniki nieprawidłowe, podobnie jak w materiałach 

pochodzących z poronienia pierwszego gdzie ten odsetek wyników nieprawidłowych wynosił 62,3%. 

W kosmówkach pochodzących z poronienia czwartego i kolejnych większy odsetek stanowiły 

prawidłowe wyniki badań kosmówki w stosunku do wyników nieprawidłowych. Analizując odsetek 

wyników nieprawidłowych w zależności od kolejności poronienia, z którego pochodził badany 

material zaobserwowano istotny statystycznie trend (p=0,000265)  – wraz z kolejnością poronienia 

maleje wśród kosmówek po poronieniu odsetek wyników nieprawidłowych. Odsetek wyników 

kosmówek prawidłowych i nieprawidłowych w zależności od kolejności poronienia, z którego 

pochodził badany materiał przedstawiono na rycinie 27. 

 
Rycina 27. Odsetek prawidłowych i nieprawidłowych wyników badań kosmówki w zależności od kolejności 

poronienia, z którego pochodził badany materiał - analiza wyników badań kosmówki metodą aCGH. Analiza 

statystyczna pozwoliła na zaobserwowanie statystycznie istotnego trendu gdzie od poronienia drugiego (P2)   

do poronienia szóstego (P6) maleje odsetek w kosmówkach wyników nieprawidłowych w stosunku do kosmówek, 

gdzie nie stwierdzono nieprawidłowości w badaniu aCGH.  
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Najczęściej identyfikowaną aberracją chromosomową w kosmówkach po poronieniu była 

trisomia a następnie monosomia chromosomu X, niezależnie od kolejności poronienia, z którego 

pochodził badany materiał. Podwójne i potrójne trisomie stwierdzano najliczniej w materiałach 

pochodzących z drugiego poronienia, natomiast tego rodzaju liczbowej aberracji chromosomowej nie 

stwierdzano w materiałach pochodzących z poronień pacjentki powyżej trzeciego. Rearanżacje 

chromosomowe stwierdzano w kosmówkach z poronień od pierwszego do czwartego oraz 

zidentyfikowano ją w pojedynczej kosmówce pochodzącej z poronienia ósmego pacjentki. Triploidia 

stwierdzana była w największym odsetku w kosmówkach pochodzących z poronienia piątego, 

występując w tej grupie kosmówek w takim samym odsetku co monosomia chromosomu  

X. Od szóstego poronienia w kosmówkach nie identyfikowano innych zmian chromosomowych poza 

trisomiami chromosomu autosomalnego i rearanżacjami strukturalnymi. Odsetek poszczególnych 

zmian chromosomowych zidentyfikowanych w kosmówkach w zależności od kolejności poronienia, 

z którego pochodził badany materiał przedstawiono na rycinie 28.  
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Rycina 28. Rodzaje aberracje chromosomowych identyfikowanych w kosmówkach w zależności od kolejności 

poronienia, z którego pochodził badany materiał – analiza wyników badań kosmówki metodą aCGH. Trisomie 

chromosomów autosomalnych stanowiły największy odsetek wyników nieprawidłowych stwierdzanych w kosmówkach 

po poronieniu badanych metodą aCGH niezależnie od kolejności poronienia, z którego pochodził badany materiał. 

Udział procentowy kosmówek z trisomią chromosomu autosomalnego wśród wyników nieprawidłowych zwiększał się 

wraz ze wzrostem kolejności poronienia, z którego pochodził badany materiał. Trisomie chromosomów autosomalnych 

oraz rearanżacje strukturalne były jedynymi zmianami chromosomowymi identyfikowanymi w kosmówkach 

pochodzących z poronienia szóstego, siódmego i ósmego. Należy jednak zaznaczyć, że grupy te stanowiły pojedyncze 

kosmówki. 
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4.1.3.3 Aberracje chromosomowe i rearanżacje genomowe u poronionych samoistnie 

zarodków i płodów a tydzień utraty ciąży, z której pochodził badany materiał 

 

Dla poszczególnych wyników badań kosmówki przeprowadzonych metodą aCGH określono 

średni tydzień utraty ciąży, z której pochodził badany materiał. Na podstawie przeprowadzonej 

analizy stwierdzono, że najdłuższy średni czas trwania ciąży uzyskano dla kosmówek, w których 

stwierdzono monosomię chromosomu X (10,4  Hbd, mediana 10) i był on tylko nieznacznie wyższy 

w stosunku do średniego wieku ciążowego określonego dla kosmówek, w których nie stwierdzono 

nieprawidłowości w badaniu aCGH (10,2 Hbd, mediana 9). Ciąże utracone z powodu trisomii  

u zarodka/płodu były ronione średnio na etapie 9,2 Hbd (mediana 10), co stanowiło istotną 

statystycznie różnicę w porównaniu do średniej długości trwania ciąży w przypadku, gdy  

w kosmówce stwierdzono monosomię chromosomu X (p=0,01808). Należy jednak uwzględnić,  

że w powyższej analizie wzięto pod uwagę grupę wszystkich trisomii identyfikowanych  

w kosmówkach w metodzie aCGH, również te, które nie są opisywane wśród żywo urodzonych 

noworodków. Najkrótszy średni okres trwania ciąży stwierdzono w przypadku kosmówek  

ze stwierdzoną podwójną i potrójną trisomią (8,2 Hbd, mediana 8). Średni tydzień utraty ciąży wraz 

z uwzględnieniem mediany, w zależności od wyniku badania kosmówki przedstawiono  

w na rycinie 29. Z uwagi na zbyt małą liczebność grupy z analizy wyłączono wyniki badań kosmówek 

z kariotypem 48,XXY,+4, 48,XXY,+16 oraz 45,X/47,XX,+21. W przypadku powyższych kosmówek 

tydzień utraty ciąży, z której pochodził badany materiał wynosił odpowiednio 8 Hbd, 7 Hbd i 11 Hbd. 
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Rycina 29. Mediana oraz średnia tygodnia utraty ciąży, z której pochodził badany materiał w zależności  

od wyniku badania kosmówki po poronieniu – analiza wyników badań kosmówki metodą aCGH. Najdłuższy 

średni czas trwania ciąży stwierdzono w przypadku kosmówek po poronieniu, w których stwierdzono obecność 

monosomii chromosomu X i był on tylko nieznacznie dłuższy niż średni czas trwania ciąży, z której pochodził badany 

materiał w przypadku kosmówek po poronieniu, w których nie stwierdzono nieprawidłowości w badaniu aCGH. 

Najkrótszy średni czas trwania ciąży stwierdzono w kosmówkach, w których występowała podwójna lub potrójna 

trisomia chromosomu autosomalnego. 

 

 

Analizowane wyniki badań kosmówek podzielono na trzy grupy w zależności od tygodnia 

utraty ciąży, z której pochodził badany materiał. Pierwszą grupę stanowiły kosmówki pochodzące  

z ciąż utraconych na etapie ciąży biochemicznej tj. do 6 Hbd włącznie. Do grupy drugiej włączono 

kosmówki pochodzące z ciąż utraconych pomiędzy 7-12 Hbd. Materiały po poronieniu pochodzące 

z ciąż utraconych powyżej 12 Hbd tworzyły grupę trzecią. Najliczniejszą grupę wśród analizowanych 

wyników, stanowiły kosmówki pochodzące z ciąż utraconych pomiędzy 7-12 Hbd czyli zaliczone do 

grupy II (327 wyników), a następnie te kosmówki, które zaliczone zostały  

do grupy trzeciej (53 wyniki). Do grupy pierwszej włączono 37 wyników badań kosmówek  

po poronieniu. Wśród materiałów po poronieniu pochodzących z ciąż poronionych do 6 Hbd oraz po 

12 Hbd większy procent stanowiły prawidłowe wyniki badań kosmówek odpowiednio 51,4%  
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i 64,2%. Wśród kosmówek, które pochodziły z ciąż utraconych pomiędzy 7-12 Hbd tylko 39,1%  

z nich miało prawidłowy kariotyp, co stanowiło istotną statystycznie różnicę w stosunku  

do wyników badań kosmówek pochodzących z ciąż utraconych powyżej >=13 tygodnia ciąży 

(p=0,000638). Procentowy udział prawidłowych i nieprawidłowych wyników badań kosmówek  

w poszczególnych grupach w zależności od tygodnia utraty ciąży, z której pochodził badany materiał 

zebrano w tabeli 13. 

 

Tabela 13. Prawidłowe i nieprawidłowe wyniki badań kosmówki w zależności od tygodnia utraty ciąży, z której 

pochodził badany materiał z podziałem na trzy grupy– analiza wyników badań kosmówki metodą aCGH. W 

grupie I i III większy odsetek stanowiły prawidłowe wyniki badań  kosmówek po poronieniu. W badanych 

kosmówkach zaliczonych do grupy II stwierdzono znacząco większy odsetek nieprawidłowych wyników badań  w 

stosunku do kosmówek, w których wykluczono obecność aberracji chromosomowej.   

Tydzień utraty  
ciąży (grupa)* 

Wynik badania  
kosmówki 

 
Grupa I 

 

 
Grupa II 

 

 
Grupa III 

 

Prawidłowy 51,35% 39,14% 64,15% 

Liczba kosmówek 19 128 34 

Nieprawidłowy 48,65% 60,86% 35,85% 

Liczba kosmówek 18 199 19 

* ciąże utracone <=6 Hbd (grupa I), pomiędzy 7-12 Hbd (grupa II) oraz >=13 Hbd (grupa III). 

 

Analizując rodzaje wyników badań kosmówek po poronieniu zauważono, iż w grupie I nie 

stwierdzono kosmówek z monosomią chromosomu X. W powyższej grupie jak również w grupie III 

nie stwierdzano także kosmówek z kariotypami 48,XXY,+4, 48,XXY,+16, 45,X/47,XX,+21. 

Kosmówki ze stwierdzoną triploidią stwierdzono we wszystkich grupach, natomiast ich udział 

procentowy był największy wśród kosmówek zaliczonych do grupy II. Rearanżacje chromosomowe 

również były stwierdzane w kosmówkach ze wszystkich trzech grup, z czego ich udział procentowy 

był największy w kosmówkach zaliczonych do grupy III. Podwójnych i potrójnych trisomii nie 

stwierdzano w kosmówkach pochodzących z ciąż utraconych >=13 Hbd (grupa III). Trisomie 

chromosomów autosomalnych stanowiły podobny odsetek wyników w kosmówkach zaliczonych do 

grupy I oraz grupy II. Zestawienie wyników badań kosmówek w poszczególnych grupach 

przedstawiono na rycinie  30. 
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Rycina 30. Udział procentowy poszczególnych wyników badań kosmówki w zależności od tygodnia utraty ciąży, 

z której pochodził badany materiał z podziałem na trzy grupy – analiza wyników badań kosmówki metodą 

aCGH. W grupie I nie stwierdzono kosmówek z monosomią chromosomu X, oraz kosmówek, gdzie występował 

kariotyp 48,XXY,+4, 48,XXY,+16 i 45,X/47,XX,+21. Powyższych kariotypów nie stwierdzano również wśród 

kosmówek zaliczonych do grupy III. W kosmówkach pochodzących z ciąż utraconych >=13 Hbd nie stwierdzano także 

kariotypów z obecnością podwójnych lub potrójnych trisomii. 

 

W odniesieniu do wyników badań gdzie w kosmówce stwierdzano trisomię chromosomu 

autosomalnego stwierdzono statystycznie istotny trend (p=0,00049), w którym zaobserwowano,  

iż im późniejszy tydzień utraty ciąży, tym częściej w kosmówce występowała trisomia 13, 18 i 21 

chromosomu w stosunku do innych trisomii chromosomów autosomalnych identyfikowanych  

w badaniu kosmówki metodą aCGH. Trisomie zaliczone w powyższej analizie do trisomii innych  

tj. trisomia 2, 4, 5, 6, 7, 8, 9, 10, 11, 12, 14, 15, 16, 20, 22 częściej były identyfikowane w materiale 

zaliczonym do grupy I niż do grupy III. Kosmówki, gdzie stwierdzono trisomię 13, 18 i 21 

chromosomu, częściej natomiast były identyfikowane w grupie III niż w grupie I. Wynik analizy 

trendu przedstawiono na rycinie 31. 
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Rycina 31. Udział procentowy poszczególnych trisomii identyfikowanych w kosmówkach po poronieniu  

w zależności od tygodnia utraty ciąży, z której pochodził badany materiał - analiza wyników badań kosmówki 

metodą aCGH. Analiza pozwoliła na stwierdzenie istotnego statystycznie trendu – im późniejszy tydzień utraty ciąży 

tym częściej w kosmówkach po poronieniu identyfikowano trisomię chromosomu 13, 18 i 21. Kosmówki gdzie 

stwierdzano trisomię chromosomu 13, 18 lub 21 pochodziły częściej z ciąż poronionych >=13 Hbd w stosunku  

do kosmówek, w których stwierdzano trisomię innych chromosomów. 

 

4.1.3.4 Aberracje chromosomowe i rearanżacje genomowe u poronionych samoistnie 

zarodków i płodów a kariotypy partnerów doświadczających poronienia 

 

Wśród par, u których materiał po poronieniu pacjentki badano metodą aCGH, u 244 uzyskano 

informację na temat wyników badań kariotypu u obojga partnerów. U 8 (8/244, 3,3%) spośród nich 

stwierdzono nosicielstwo aberracji chromosomowej, najczęściej o charakterze zrównoważonym. 

Najczęściej stwierdzaną u partnerów aberracją chromosomową były translokacje, które zostały 

zidentyfikowane u 5 z nich, obecność inwersji stwierdzono u jednej pacjentki, natomiast u dwóch 

partnerów na podstawie badania kariotypu stwierdzono kariotyp mozaikowy z linią komórkową 

prawidłową 46,XY oraz nieprawidłową 45,X u jednego i linią 47,XXY u drugiego. U wszystkich 

kobiet w analizowanej grupie, u których występowała translokacja zrównoważona, w badaniu 

kosmówki stwierdzono obecność niezrównoważonej strukturalnej aberracji chromosomowej.  

W przypadku, gdy kobieta była nosicielką translokacji, w kosmówce po jej poronieniu stwierdzano 

rearanżację strukturalną będącą wynikiem nosicielstwa przez pacjentkę zrównoważonej aberracji 
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chromosomowej. U jednej pacjentki z nieprawidłowym kariotypem analizowano materiał z dwóch 

kolejnych poronień – w obu kosmówkach po poronieniu stwierdzono obecność niezrównoważonej 

strukturalnej aberracji chromosomowej. W żadnym z analizowanych przypadków nie stwierdzono  

w kosmówce po poronieniu strukturalnej rearanżacji genomowej, w sytuacji gdy partner pacjentki 

był nosicielem zrównoważonej aberracji chromosomowej. Nieprawidłowe wyniki badania kariotypu 

partnerów, wśród których kosmówki po poronieniu pacjentki badane były metodą aCGH, z 

uwzględnieniem wyniku badania materiału po poronieniu przedstawiono w tabeli 14. 

 

Tabela 14. Nieprawidłowe wyniki badań kariotypu w grupie par, u których kosmówkę po poronieniu pacjentki 

badano metodą aCGH. Najczęściej stwierdzaną aberracją chromosomową w analizowanej grupie partnerów, zarówno 

u kobiet jak u mężczyzn były translokacje. W przypadku, gdy kobieta była nosicielską translokacji w kosmówce po jej 

poronieniu stwierdzano obecność niezrównoważonej strukturalnej aberracji chromosomowej. Niezrównoważonych 

strukturalnych aberracji chromosomowych nie stwierdzano w kosmówkach po poronieniu pacjentek, których partnerzy 

byli nosicielami translokacji.  
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U 21 par, u których w kosmówce po poronieniu pacjentki stwierdzono aberrację strukturalną, 

uzyskano informacje na temat wyników badań kariotypów obojga partnerów. W tej grupie  

w czterech przypadkach (4/21, 19%) pacjentka była nosicielką translokacji zrównoważonej. Stanowi 

to istotną statystycznie różnicę w stosunku do wyników badań kariotypów pacjentów,  

u których w kosmówce w badaniu aCGH nie stwierdzono nieprawidłowości (p=0,004751).  

W badaniu kosmówek metodą aCGH w 181 przypadkach wykluczono obecność liczbowych  

i strukturalnych aberracji chromosomowych (wynik prawidłowy). W tej grupie informację na temat 

wyniku badania kariotypu uzyskano od 106 par. Nosicielstwo translokacji stwierdzono tylko  

u 2 osób, u których w kosmówce po poronieniu na podstawie badania aCGH wykluczono obecność 

aberracji chromosomowej i rearanżacji genomowej (2/106, 1,9%). Porównanie wyników badań 

kariotypu partnerów w grupie, gdzie w badaniu kosmówek nie stwierdzono nieprawidłowości  

w badaniu aCGH oraz w grupie, gdzie w kosmówkach po poronieniu stwierdzono strukturalną 

rearanżację genomową przedstawiono na rycinie  32. 

 
Rycina 32. Porównanie wyników badań kariotypu w grupie partnerów, gdzie w kosmówce stwierdzono wynik 

prawidłowy oraz rearanżację genomową – analiza wyników badań kosmówki metodą aCGH. W przypadku, gdy 

w kosmówce stwierdzano strukturalną rearanżację genomową statystycznie częściej u jednego z partnerów stwierdzano 

nieprawidłowy kariotyp, w stosunku do grupy partnerów, u których w kosmówce po poronieniu pacjentki nie 

stwierdzano nieprawidłowości. 

 

W przypadku, gdy partnerzy mieli prawidłowe kariotypy, w 55,7% kosmówek po poronieniu 

pacjentek stwierdzano nieprawidłowości chromosomowe (liczbowe i strukturalne) natomiast, gdy 

jedno z partnerów był nosicielem zrównoważonej aberracji chromosomowej wyniki nieprawidłowe 
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stwierdzano w 77,9% kosmówek po poronieniu. Różnica ta nie była jednak istotna statystycznie 

(p=0,334012). W przypadku stwierdzenia u któregoś z partnerów nieprawidłowego wyniku badania 

kariotypu, najczęstszą zmianą identyfikowaną w kosmówce po poronieniu pacjentki była strukturalna 

aberracja chromosomowa. Wśród 132 kosmówek ze stwierdzoną w badaniu aCGH trisomią 

chromosomu autosomalnego w 79 przypadkach uzyskano informacje na temat wyniku badania 

kariotypu obojga partnerów i tylko u 2 przypadkach (2/79, 2,5%) stwierdzono obecność 

nieprawidłowego wyniku badania kariotypu u jednego z nich. W przypadku stwierdzenia  

w kosmówce triploidii u żadnej z pacjentek oraz żadnego z ich partnerów, u których takie dane były 

dostępne, nie stwierdzono nieprawidłowego wyniku badania kariotypu. Podobną sytuację 

zaobserwowano w odniesieniu do kosmówek ze stwierdzoną podwójną i potrójną trisomią 

chromosomu autosomalnego - w 3 przypadkach uzyskano informację na temat kariotypów obojga 

partnerów i u żadnego nie stwierdzono obecności aberracji chromosomowej. W 1 (1/19, 5%) 

przypadku gdy w kosmówce stwierdzono monosomię chromosomu X, mężczyzna był nosicielem 

translokacji – 45,XY,t(21;22)(q10;q10). Procentowe wyszczególnienie wyników badań kosmówki  

w grupach partnerów z prawidłowym i nieprawidłowym kariotypem przedstawiono w tabeli 15. 

 

Tabela 15. Rodzaje aberracji chromosomowych stwierdzanych w kosmówce po poronieniu w zależności od 

wyniku badania kariotypu partnerów – analiza wyników badań kosmówki metodą aCGH. 

W grupie kosmówek, w których stwierdzano obecność strukturalnej rearanżacji chromosomowe najczęściej 

stwierdzano nieprawidłowy kariotyp jednego z partnerów.  

 

4.1.3.4 Aberracje chromosomowe i rearanżacje genomowe u poronionych samoistnie 

zarodków i płodów a sposób uzyskania ciąży, z której pochodził badany materiał 

 

U 396 pacjentów uzyskano dane dotyczące sposobu uzyskania ciąży, z której pochodził 

badany materiał. Większość materiałów (343 kosmówki) do badania metodą aCGH pochodziła  

z ciąży uzyskanej w sposób naturalny, z czego 53 partnerów w ankiecie podawało ponad roczny okres 
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starania o uzyskanie ciąży.  Ciąż uzyskanych metodami wspomaganego rozrodu w badanej grupie 

było 53 z czego 44 były to ciąże uzyskane drogą zapłodnienia pozaustrojowego  

a 9 przypadkach inseminacji nasieniem partnera. Największy odsetek (60,7%) wyników 

nieprawidłowych stwierdzono w grupie kosmówek po poronieniu pochodzących z ciąż uzyskanych 

po zastosowaniu metody inseminacji nasieniem partnera. Nie stwierdzono istotnych statystycznie 

różnic w liczbie prawidłowych i nieprawidłowych wyników badań kosmówki w zależności  

od sposobu uzyskania ciąży, z której pochodził badany materiał. Odsetek prawidłowych  

i nieprawidłowych wyników badań kosmówki w zależności od sposobu uzyskania ciąży, z której 

pochodził badany materiał zebrano w tabeli 16. 

 

Tabela 16. Wyniki badań kosmówki w zależności od sposobu uzyskania ciąży, z której pochodził badany 

materiał – analiza wyników badań kosmówki metodą aCGH. Nie stwierdzono istotnych statystycznie różnic 

pomiędzy liczbą wyników prawidłowych i nieprawidłowych w badaniach kosmówki w zależności od sposobu 

uzyskania ciąży, z której pochodził badany materiał. Największy odsetek nieprawidłowych wyników badań materiałów 

po poronieniu stwierdzono w grupie kosmówek pochodzących z ciąż uzyskanych po inseminacji nasieniem partnera.  

Sposób uzyskania  
ciąży (zapłodnienie) 

 
Wynik badania 
kosmówki 

Naturalne 
Naturalne > 1 roku starań o 

ciążę 
Inseminacja 

nasieniem partnera 
IVF* 

Prawidłowy  39,66% 50,94% 33,33% 50% 

Liczba  kosmówek 115 27 3 22 

Nieprawidłowy  60,34% 49,06% 66,67% 50% 

Liczba kosmówek 175 26 6 22 

*IVF – zapłodnienie pozaustrojowe 

 

Niezależnie od sposobu uzyskania ciąży, najczęściej identyfikowaną zmianą w kosmówce  

po poronieniu była trisomia, przy czym w grupie kosmówek pochodzących z ciąż uzyskanych drogą 

inseminacji nasieniem partnera występowały one w takim samym odsetku co monosomia 

chromosomu X. Rearanżacje genomowe były drugą co do częstości, zmianą identyfikowaną  

w kosmówkach pochodzących z ciąż uzyskanych drogą zapłodnienia pozaustrojowego.  

W przypadku, gdy partnerzy deklarowali ponad roczne starania o uzyskanie ciąży, w przeważającej 

większości w kosmówkach po poronieniu stwierdzano trisomię, natomiast drugą co do częstości 

stwierdzaną w takiej sytuacji aberracją chromosomową w materiale po poronieniu była triploidia.  

W kosmówkach pochodzących z ciąż uzyskanych w sposób naturalny drugą co do częstości zmianą 

chromosomową po trisomii chromosomu autosomalnego była monosomia chromosomu X. W tabeli 

17 zebrano rodzaje aberracji chromosomowych identyfikowanych w kosmówkach po poronieniu 

badanych metodą aCGH w zależności od sposobu uzyskania ciąży, z której pochodził badany 

materiał. 
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Tabela 17. Rodzaje aberracji chromosomowych stwierdzanych w badaniach kosmówki w zależności od sposobu 

uzyskania ciąży, z której pochodził badany materiał - analiza wyników badań kosmówki metodą aCGH. 

Największy odsetek nieprawidłowych wyników badań kosmówek stanowiły trisomie chromosomów autosomalnych, 

niezależnie od sposobu uzyskania ciąży, z której pochodził badany materiał. 

Sposób uzyskania  
ciąży (zapłodnienie) 

 
Wynik badania 
kosmówki 

Naturalne 
Naturalne > 1 roku starań 

o ciążę 
Inseminacja 

nasieniem partnera 
IVF* 

Trisomia  55,43% 73,08% 33,33% 72,73% 

Liczba kosmówek 97 19 2 16 

Podwójna/potrójna trisomia  
ch. autosomalnego  

1,71% 3,85% 16,67% 0,00% 

Liczba kosmówek 3 1 1 0 

Monosomia X  17,14% 3,85% 33,33% 9,09% 

Liczba kosmówek 30 1 2 2 

Triploidia  9,71% 11,54% 0,00% 4,55% 

Liczba kosmówek 17 3 0 1 

Rearanżacja ** 14,29% 7,69% 16,67% 13,64% 

Liczba kosmówek 25 2 1 3 

48,XXY,+4 lub 48,XXY,+16 1,14% 0,00% 0,00% 0,00% 

Liczba kosmówek 2 0 0 0 

45,X/47,XX,+21  0,57% 0,00% 0,00% 0,00% 

Liczba kosmówek 1 0 0 0 

*IVF – zapłodnienie pozaustrojowe 
**rearanżacja – grupa wszystkich (32) strukturalnych aberracji i mikrorearanżacji genomowych zidentyfikowanych w badaniu 
kosmówek metodą aCGH 
 

4.1.3.5  Płeć identyfikowana w kosmówkach po poronieniu badanych metodą aCGH 

 

Wśród kosmówek po poronieniu badanych metodą aCGH częściej płeć określano  

na żeńską niż męską (54,2% vs 45,8%). Nie zaobserwowano jednak istotnych statystycznie różnic 

płci w grupie kosmówek z prawidłowym i nieprawidłowym wynikiem badania aCGH (p=0,913801). 

Na prośbę pacjentek w 4 kosmówkach nie określano płci. Na rycinie 33 przedstawiono odsetek 

prawidłowych i nieprawidłowych wyników badań kosmówki w zależności od oznaczonej w materiale 

płci.  
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Rycina 33. Płeć stwierdzana w kosmówkach z poronienia badanych metodą aCGH a obecność aberracji 

chromosomowych. W kosmówkach badanych metodą aCGH częściej płeć określano na żeńską. Nie stwierdzono 

istotnych statystycznie różnic pomiędzy płcią identyfikowana w kosmówkach z prawidłowym i nieprawidłowym 

wynikiem badania aCGH. 
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4.2 Analiza wyników badań kosmówki przeprowadzonych metodą QF-PCR 

 

Na podstawie analizy 827 wyników badań kosmówki przeprowadzonych metodą QF-PCR  

w 434 (52,5%) stwierdzono zmiany liczbowe chromosomów w zakresie możliwym do identyfikacji 

w badaniu QF-PCR. Wśród zidentyfikowanych zmian najczęstsze były trisomie możliwe  

do identyfikacji w powyższej metodzie tj. pary 13,15,16,18,21,22, które stanowiły 69,6% wszystkich 

wyników nieprawidłowych, stwierdzono je w 302 kosmówkach badanych metodą  

QF-PCR. Triploidia stanowiła druga co do częstości aberrację chromosomową identyfikowaną  

w kosmówkach badanych metodą QF-PCR. Ten rodzaj aberracji chromosomowej stwierdzono  

w 66 kosmówkach, co stanowiło 15,2% wyników nieprawidłowych. W 41 kosmówkach stwierdzono 

kariotyp 92,XXY a w 25 kosmówkach kariotyp 92,XXX. Monosomię chromosomu X 

zidentyfikowano w 58 kosmówkach (13,4%), z czego w jednym przypadku obraz QF-PCR 

wskazywał na występowanie w kosmówce po poronieniu kariotypu mozaikowego 45,X/46,XY 

(rycina 34).  

 
Rycina 34. Wynik badania kosmówki metodą QF-PCR. Stwierdzono kariotyp mozaikowy 45,X/46,XY. 

Badana kosmówka pochodziła z poronienia II, ciąży II, poronionej w 11 Hbd u pacjentki 33-letniej i jej 38-letniego 

partnera. Wyniki badania kariotypu obojga partnerów były prawidłowe. 

 

W 5 kosmówkach (1,2%) zidentyfikowano obecność kariotypu 47,XXY. Współistnienie 

monosomii chromosomu X oraz trisomii stwierdzono w 2 kosmówkach (0,5%). W jednej kosmówce 

monosomia chromosomu X współistniała z dodatkową kopią chromosomu  

21 a w kolejnej z trisomią chromosomu 15. W jednej kosmówce stwierdzono obecność monopodii 

(0,2%). Zestawienie nieprawidłowych wyników badań kosmówki metodą QF-PCR przedstawiono na 

rycinie 35.  
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Rycina 35. Aberracje chromosomowe identyfikowane w kosmówkach po poronieniu badanych metodą QF-PCR. 
Największy odsetek wyników nieprawidłowych stanowiły trisomie chromosomów autosomalnych zidentyfikowane w 

69,6% kosmówek, w których stwierdzono obecność aberracji chromosomowych. Triploidia stanowiła drugą co do 

częstości liczbową aberracją chromosomową stwierdzoną w kosmówkach badanych  

metodą QF-PCR. 

 

Wśród identyfikowanych trisomii najczęściej (79/302, 26,2%), w kosmówce stwierdzano 

obecność dodatkowej kopii chromosomu 16, a następnie chromosomu 13 i 21, które zostały 

stwierdzone w 49 (16,2%) kosmówkach każda. Trisomia chromosomu 22 oraz trisomia chromosomu 

18 zostały stwierdzone w 42 (13,9%) materiałach po poronieniu każda. W 41 (13,6%) kosmówkach 

zidentyfikowano obecność dodatkowej kopii chromosomu 15.  

4.2.1 Dane dotyczące partnerów – analiza wyników badań kosmówki metodą QF-PCR 

4.2.1.1 Aberracje chromosomowe u poronionych samoistnie zarodków i płodów a wiek 

partnerów doświadczających poronienia 

 

W badanej grupie średnią wieku pacjentek określono na 31,3 lata (mediana 31), przy czym 

średnia wieku kobiet, u których w kosmówce po poronieniu stwierdzono trisomię chromosomu 

autosomalnego wynosiła 32 lata (mediana 32), triploidię 30,5 lat (mediana 30) a monosomię 

chromosomu X 30,2 lata (mediana 31). Średnia wieku kobiet, u których wynik badania materiału  
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po poronieniu metodą QF-PCR był prawidłowy wynosiła 31 lat (mediana 31). W przypadku, gdy  

w kosmówce stwierdzono kariotyp 47,XXY średni wiek kobiet określono na 32,4 lata (mediana 32).  

Średniej wieku oraz mediany wieku nie analizowano w grupie kobiet gdzie w kosmówce  

po poronieniu stwierdzono monoploidię oraz kariotyp 45,X/47,XY,+21 i 45,X/47,XX,+15 z uwagi 

na zbyt małą liczebność grupy. Średnia wieku kobiet, u których w kosmówkach po poronieniu 

stwierdzono kariotyp 47,XXY była najwyższa, natomiast z uwagi na zbyt małą liczebność grupy  

(5 kosmówek) różnica to nie była istotna statystycznie w stosunku do średnich wieku kobiet  

z innymi wynikami badań kosmówek po poronieniu. Różnice istotne statystycznie uzyskano 

natomiast porównując średnią wieku kobiet, u których w kosmówce po poronieniu stwierdzono 

trisomię, w stosunku do średniego wieku kobiet z innymi wynikami badań kosmówek  

po poronieniu tj. dla wyników prawidłowych (p=0,004206), dla kosmówek z monosomią 

chromosomu X (p=0,004865) oraz w stosunku do tych kosmówek, gdzie występowała triploidia 

(p=0,015179). Medianę wieku kobiet w zależności od wyniku badania QF-PCR kosmówki po 

poronieniu przedstawiono na rycinie 36. 

 

 
Rycina 36. Mediana wieku pacjentek w zależności od rodzaju aberracji chromosomowej stwierdzonej w badaniu 

kosmówki po poronieniu - analiza wyników badań kosmówki metodą QF-PCR. Najstarszą grupę pacjentek 

stanowiły kobiety, u których w kosmówce po poronieniu stwierdzano kariotyp 47,XXY, najmłodszą natomiast  

te kobiety, u których w kosmówce po poronieniu identyfikowano monosomię chromosomu X. 

 

Średni wiek partnerów pacjentek, u których kosmówki po poronieniu badano metodą  

QF-PCR wynosił 33,3 lata (mediana 33). Najstarszą grupę mężczyzn stanowili partnerzy pacjentek, 
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u których w kosmówce po poronieniu stwierdzono kariotyp 47,XXY (średnia 35 lat, mediana 36)  

a następnie partnerzy pacjentek ze stwierdzonymi w kosmówkach po poronieniu trisomiami 

chromosomów autosomalnych, tu średnią wieku mężczyzn określono na 33,8 lata (mediana 33). 

Młodszą grupę stanowili mężczyźni, gdzie u parterek stwierdzano w kosmówce po poronieniu  

triploidię (średnia 32,8 lata, mediana 32) oraz monosomię chromosomu X (średnia 32,9 lat, mediana 

33). Średnia wieku partnerów pacjentek, u których w kosmówkach po poronieniu nie stwierdzono 

nieprawidłowości w zakresie możliwym do identyfikacji w metodzie QF-PCR wynosiła 33,1 lata 

(mediana 32). W odniesieniu do wieku mężczyzn, w badanej grupie, nie stwierdzono różnic istotnych 

statystycznie w zależności od wyniku badania kosmówki po poronieniu u partnerki (p=0,373074). 

Medianę wieku partnerów pacjentek w zależności od wyniku badania kosmówki po poronieniu 

metodą QF-PCR przedstawiono na rycinie 37. 

 
Rycina 37. Mediana wieku partnerów pacjentek w zależności od rodzaju aberracji chromosomowej stwierdzonej 

w badaniu kosmówki po poronieniu - analiza wyników badań kosmówki metodą QF-PCR. Najstarszą grupę 

mężczyzn stanowili partnerzy pacjentek, u których w kosmówce po poronieniu stwierdzono kariotyp 47,XXY,  

a najmłodszą ci mężczyzn, gdzie u partnerek w badaniu kosmówki po poronieniu stwierdzono triploidię.  

 

Analogicznie jak w grupie kosmówek badanych metodą aCGH, wykonano analizę wieku 

pacjentek i ich partnerów w grupie, gdzie w kosmówkach po poronieniu pacjentki stwierdzono 

trisomie chromosomów akrocentrycznych możliwe do wykrycia w badaniu metodą QF-PCR  

(tj. 13, 15, 21, 22). Średnią wieku kobiet i mężczyzn w powyższych grupach porównano ze średnim 

wiekiem kobiet i mężczyzn w grupie, gdzie w kosmówkach po poronieniu stwierdzano trisomie 

chromosomów nieakrocentrycznych możliwe do wykrycia w badaniu metodą QF-PCR (tj. 16, 18).  

Analiza taka była możliwa dzięki dużej liczbie kosmówek w obu grupach. Grupę nieznacznie 
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starszych kobiet stanowiły te pacjentki, u których w kosmówkach po poronieniu stwierdzano trisomie 

chromosomów akrocentrycznych (średnia 32,1 lat, mediana 32). Średnia wieku kobiet, u których  

w kosmówce po poronieniu stwierdzono trisomię chromosomu 16 lub 18 (tj. chromosomów 

nieakrocentrycznych) wynosiła 31,9 lat (mediana 32). Różnice wieku kobiet w zależności od rodzaju 

stwierdzanej w kosmówce trisomii nie były istotne statystycznie (p=0,446809). Na rycinie 38 

przedstawiono mediany wieku kobiet w zależności od rodzaju trisomii stwierdzonej w kosmówce  

po poronieniu. 

 

 
Rycina 38. Mediana wieku pacjentek w zależności od rodzaju trisomii stwierdzonej w badaniu kosmówki  

po poronieniu - analiza wyników badań kosmówki metodą QF-PCR. Starszą grupę kobiet stanowiły pacjentki, 

 u których w badaniu kosmówki po poronieniu metodą QF-PCR stwierdzono trisomię chromosomów akrocentrycznych, 

w porównaniu do kobiet, u których w kosmówce po poronieniu stwierdzono trisomię innych, nieakrocentrycznych 

chromosomów.  

 

Wśród mężczyzn również stwierdzono, iż grupę starszych partnerów stanowili ci, u których 

partnerek w kosmówce po poronieniu stwierdzono trisomię chromosomów akrocentrycznych 

(średnia 34 lata, mediana 33) w stosunku do partnerów pacjentek ze stwierdzonymi w kosmówkach 

po poronieniu trisomiami innych chromosomów (średnia 33,4 lata, mediana 33). Różnica  

ta, analogicznie jak w grupie kobiet, nie była istotna statystycznie (p=0,611398). Mediany wieku 

mężczyzn w zależności od rodzaju trisomii stwierdzonej w kosmówce po poronieniu u partnerki 

przedstawiono na rycinie 39. 
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Rycina 39. Mediana wieku partnerów pacjentek w zależności od rodzaju trisomii stwierdzonej w badaniu  

kosmówki po poronieniu – analiza wyników badań kosmówki metodą QF-PCR. Grupę starszych mężczyzn 

stanowili partnerzy pacjentek, u których w badaniu kosmówki po poronieniu stwierdzono trisomię chromosomów 

akrocentrycznych w stosunku do średniego wieku mężczyzn, gdzie u ich partnerek w kosmówce po poronieniu 

stwierdzono trisomię chromosomów nieakrocentrycznych. 

4.2.1.2 Aberracje chromosomowe u poronionych samoistnie zarodków i płodów a liczba 

poprzednich poronień u pacjentki 

 

Od 5 pacjentek nie uzyskano informacji na temat wywiadu położniczego. Najliczniejszą grupę 

(353/822, 42,9%) materiałów do badań metodą QF-PCR stanowiły kosmówki z poronienia drugiego 

pacjentki (P2). Poronienie pierwsze deklarowało 259 (31,5%) pacjentek. U 139 (16,9%) kobiet 

materiał do badań stanowiła kosmówka z poronienia trzeciego (P3), u 50 (6%) natomiast  

z poronienia czwartego (P4). Wśród badanych kosmówek znajdowały się również te, które 

pochodziły z poronienia piątego (P5) (14 kosmówek, 1,7%) i poronienia szóstego (P6)  

(5 kosmówek, 0,6%) pacjentki. Dwie kobiety (0,2%) deklarowały, że badany materiał pochodził  

z poronienia siódmego (P7). Największy odsetek wyników nieprawidłowych (55,4%) w stosunku do 

wyników prawidłowych stwierdzono w materiałach pochodzących z poronienia trzeciego pacjentki. 

Zbliżony odsetek wyników nieprawidłowych stwierdzono w materiałach pochodzących  

z poronienia pierwszego (54,8%). Najmniejszy odsetek wyników nieprawidłowych (35,7%) 

zidentyfikowano w materiałach pochodzących z poronienia piątego pacjentki. W przypadku 

wyników badań kosmówek metodą QF-PCR, choć stwierdzono różnicę w stosunku wyników 

nieprawidłowych do prawidłowych w zależności od kolejności poronienia, to jednak nie 

zaobserwowano istotnego statystycznie trendu (p=0,456424).  
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Na rycinie 40 przedstawiono liczbę prawidłowych i nieprawidłowych wyników badań kosmówek 

metodą QF-PCR w grupach pochodzących z kolejnych poronień pacjentek. 

 
Rycina 40. Odsetek prawidłowych i nieprawidłowych wyników badań  kosmówki w zależności od kolejności 

poronienia, z którego pochodził badany materiał - analiza wyników badań kosmówki metodą QF-PCR.  

W kosmówkach pochodzących z poronienia od pierwszego (P1) do czwartego (P4) większy odsetek stanowiły wyniki 

nieprawidłowe, natomiast w kosmówkach pochodzących z poronienia piątego (P5) i szóstego (P6) pacjentki częściej 

stwierdzano wyniki prawidłowe. 

 

Trisomie w kosmówkach stanowiły wiodącą grupę wśród wyników nieprawidłowych 

niezależnie od kolejności poronienia, z którego pochodził badany materiał. Monosomia chromosomu 

X była drugą, co do częstości, aberracją chromosomową identyfikowaną w kosmówkach z poronienia 

drugiego i piątego. Triploidii nie stwierdzano w poronieniach powyżej czwartego, natomiast 

kosmówki z kariotypem 45,X/47,XY,+21 i 45,X/47,XX,+15 stwierdzono odpowiednio w materiałach 

pochodzących z poronienia drugiego i pierwszego. Monoploidię zidentyfikowano w kosmówce 

pochodzącej z poronienia drugiego pacjentki. W materiałach po poronieniu szóstym i siódmym 

pacjentki jedynym rodzajem stwierdzanej aberracji chromosomowej były trisomie chromosomów 

autosomalnych. Od trzeciego poronienia trisomie stanowiły coraz większy odsetek wyników 
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nieprawidłowych w kosmówkach, natomiast w przypadku triploidii zaobserwowano spadek częstości 

jej występowania w kosmówkach w kolejnych poronieniach (rycina 41). 

 
Rycina 41. Rodzaje aberracji chromosomowych identyfikowanych w kosmówkach w zależności od kolejności 

poronienia, z którego pochodził badany materiał - analiza wyników badań kosmówki metodą QF-PCR. Trisomie 

chromosomów autosomalnych stanowiły największy odsetek wyników nieprawidłowych niezależnie od kolejności 

poronienia, z którego pochodził badany materiał a ich udział procentowy w etiologii poronienia rósł wraz z liczbą 

poprzednich poronień u pacjentki. Trisomie chromosomów autosomalnych stanowiły jedyną aberrację chromosomową 

identyfikowaną w kosmówkach pochodzących z poronienia szóstego i siódmego.   
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4.2.1.3 Aberracje chromosomowe u poronionych samoistnie zarodków i płodów a tydzień 

utraty ciąży, z której pochodził badany materiał 

 

Średni tydzień utraty ciąży, z której pochodził badany materiał w przypadku kosmówek 

analizowanych metodą QF-PCR wynosił 9,9 Hbd. W poszczególnych grupach wyników badań 

kosmówki metodą QF-PCR określono średni tydzień utraty ciąży. Najdłuższy średni czas trwania 

ciąży (10 Hbd, mediana 9) stwierdzono w grupie kosmówek, w których w badaniu metodą QF-PCR 

wykluczono obecność aberracji chromosomowej oraz w kosmówkach, w których stwierdzono 

obecność monosomii chromosomu X. Nieznacznie krótszy średni tydzień utraty ciąży stwierdzono w 

grupie kosmówek z trisomią chromosomu autosomalnego (9,8 Hbd, mediana 9) oraz z triploidią (9,6 

Hbd, mediana 9). Najkrótszy średni czas trwania ciąży (9,2 Hbd, mediana 9), z której pochodził 

badany materiał stwierdzono w przypadku występowania w kosmówce kariotypu 47,XXY, należy 

jednak zaznaczyć, iż grupę tę stanowiło tylko 5 kosmówek. Nie stwierdzono istotnej statystycznie 

różnicy w długości trwania ciąży pomiędzy poszczególnymi grupami wyników badań kosmówek 

metodą QF-PCR (p=0,926035). Średni tydzień utraty ciąży, z której pochodziła badana kosmówka z 

uwzględnieniem mediany w poszczególnych grupach wyników badań materiału po poronieniu 

metodą QF-PCR przedstawiono na rycinie 42. 

 
Rycina 42. Mediana oraz średnia tygodnia utraty ciąży, z której pochodził badany materiał w zależności od 

wyniku badania kosmówki po poronieniu - analiza wyników badań kosmówki metodą QF-PCR. Najdłuższy 

średni czas trwania ciąży stwierdzono w grupie kosmówek po poronieniu, w których nie stwierdzono nieprawidłowości 

w badaniu QF-PCR (wynik prawidłowy) oraz w grupie kosmówek, gdzie zidentyfikowano monosomię chromosomu X. 

Mediany we wszystkich grupach badanych kosmówek były takie same. 
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Z analizy średniej wyłączono kosmówkę z monoploidią oraz kosmówki z kariotypami 

45,X/47,XX,+15, 45,X/47,XY,+21, z uwagi na zbyt małą liczebność grupy. Zestawienie wywiadu 

położniczego partnerów, u których w kosmówce po poronieniu pacjentki stwierdzono powyższe 

aberracje chromosomowe zebrano w tabeli 18 . 

Tabela 18. Wywiad położniczy partnerów w przypadku stwierdzenia w kosmówce rzadkich aberracji 

chromosomowych – analiza wyników badań kosmówki metodą QF-PCR. 

Wynik badania 
kosmówki 

Wiek 
pacjentki 

Wiek 
partnera 

Kolejność 
ciąży 

* 

Kolejność 
poronienia 

** 

Hbd Kariotyp 
partnerów 

*** 

Sposób 
zapłodnienia 

23,X 34 36 C3 P2 8**** P naturalne 

45,X/47,XX,+15 27 30 C1 P1  11 P naturalne 

45,X/47,XY,+21 33 33 C2 P2  10 P naturalne 
*kolejność ciąży, gdzie C1 – ciąża pierwsza, C3-ciąża trzecia, **kolejność poronienia, gdzie P1-poronienie pierwsze,  

P2 – poronienie drugie *** P-prawidłowy kariotyp obojga partnerów 

**** tydzień rozpoznania obumarcia ciąży deklarowany przez pacjentkę  

 

Wyniki badań kosmówki metodą QF-PCR, analogicznie jak w grupie badanej metodą aCGH, 

podzielono na trzy grupy w zależności od tygodnia utraty ciąży, z której pochodził badany materiał. 

Do pierwszej grupy (ciąże utracone do 6 Hbd włącznie, <=6) włączono łącznie 36 wyników badań 

kosmówki, do grupy drugiej (ciąże utracone pomiędzy 7-12 tygodniem ciąży) 684 wyniki badań,  

a do trzeciej (ciąże utracone powyżej 12 Hbd, >=13) 107 wyników badań kosmówki po poronieniu. 

Największy odsetek wyników nieprawidłowych występował wśród kosmówek zaliczonych do grupy 

II, co stanowiło istotną statystycznie różnicę (p=0,000513) w stosunku do nieprawidłowych wyników 

badań kosmówek włączonych do grupy III. W grupie kosmówek pochodzących z ciąż utraconych 

>=13 Hbd zdecydowana większość wyników (62,6%) badań była prawidłowa (wykluczono obecność 

aberracji chromosomowej w badaniu QF-PCR). Procentowy udział prawidłowych i nieprawidłowych 

wyników badań kosmówek w poszczególnych grupach zebrano w tabeli 19. 

 

Tabela 19. Prawidłowe i nieprawidłowe wyniki badań kosmówki w zależności od tygodnia utraty ciąży, z której 

pochodził badany materiał, z podziałem na trzy grupy – analiza wyników badań kosmówki metodą QF-PCR. 

Największy odsetek wyników nieprawidłowych stwierdzono w kosmówkach pochodzących z ciąż utraconych 

pomiędzy 7-12 Hbd. W większości kosmówek pochodzących z ciąż utraconych powyżej 12 Hbd (grupa III) nie 

stwierdzano aberracji chromosomowych (wyniki prawidłowe) w badaniu metodą QF-PCR. 

Tydzień utraty  
ciąży (grupa)* 

Wynik badania 
kosmówki 

 
Grupa I  

 

 
Grupa II 

 

 
Grupa III 

 

Prawidłowy 58,33% 44,59% 62,62% 

Liczba kosmówek 21 305 67 

Nieprawidłowy 41,67% 55,41% 37,38% 

Liczba kosmówek 15 379 40 

* ciąże utracone <=6 Hbd (grupa I), pomiędzy 7-12 Hbd (grupa II) oraz >=13 Hbd (grupa III) 

 



WYNIKI 

92 

 

W kosmówkach pochodzących z ciąż poronionych do 6 Hbd włącznie jedynym rodzajem 

stwierdzanej aberracji chromosomowej były trisomie chromosomów autosomalnych. W grupie 

trzeciej czyli w kosmówkach pochodzących z ciąż utraconych pomiędzy 7-12 Hbd nie stwierdzano 

w kosmówkach kariotypów 23,X, 45,X/47,XX,+15, 45,X/47,XY,+21 oraz 47,XXY należy jednak 

zaznaczyć, że były to grupy najmniej liczne. Szczegółowe zestawienie wyników badań kosmówek  

z podziałem na powyższe trzy grupy zebrano na rycinie 43.  

 
Rycina 43. Udział procentowy poszczególnych wyników badań kosmówek w zależności od tygodnia utraty ciąży, 

z której pochodził badany materiał, w podziałem na grupy - analiza wyników badań kosmówki metodą QF-PCR. 

W kosmówkach zaliczonych do grupy I  jedyną stwierdzaną aberracją chromosomową była trisomia chromosomów 

autosomalnych. Ten rodzaj aberracji chromosomowej występował również w najwyższym odsetku wyników 

nieprawidłowych w pozostałych grupach kosmówek. W grupie III nie stwierdzano kosmówek z kariotypem 47,XXY, 

45,X/47,XY,+21, 45/X/47,XY,+15 oraz 23,X. 

 

W przypadku wyników badań kosmówki metodą QF-PCR, podobnie jak w przypadku 

kosmówek badanych metodą aCGH, stwierdzono istotny statystycznie trend (p=0,001016) 

świadczący o tym, że im późniejszy tydzień utraty ciąży tym, statystycznie częściej w kosmówce  

po poronieniu identyfikuje się trisomie chromosomów 13, 18, 21 w stosunku  

do trisomii innych chromosomów tj. w przypadku metody QF-PCR, chromosomów 15, 16, i 22. 

Wynik analizy trendu przedstawiono na rycinie 44. 
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Rycina 44. Udział procentowy poszczególnych trisomii identyfikowanych w kosmówkach po poronieniu  

w zależności od  tygodnia utraty ciąży, z której pochodził badany materiał z podziałem na trzy grupy – analiza 

wyników badań kosmówki metodą aCGH. Trisomie chromosomu 13, 18 i 21 zdecydowanie częściej identyfikowane 

były w kosmówkach po poronieniu zaliczonych do grupy III niż w tych zaliczonych do grupy I. W grupie I natomiast, 

częściej niż w grupie III, stwierdzano trisomie innych chromosomów 

 

4.2.1.4 Aberracje chromosomowe u poronionych samoistnie zarodków i płodów a kariotypy 

partnerów doświadczających poronienia 

 

Wśród wszystkich 827 par, u których materiał po poronieniu badany był metodą  

QF-PCR, u 403 z nich uzyskano informacje dotyczące wyników badań kariotypów u obojga 

partnerów. W tej grupie łącznie u 18 (4,5%) pacjentów (11 kobiet i 7 mężczyzn) stwierdzono 

nosicielstwo aberracji chromosomowej zwykle o charakterze zrównoważonym. U jednej pacjentki  

z kariotypem mozaikowym – 46,XX,+21,der(21;21)[3]/46,XX[47] badano materiał z dwóch 

kolejnych poronień. U większości pacjentów (11/18) z aberracjami chromosomowymi w badaniu 

kariotypu stwierdzono obecność translokacji, u jednej pacjentki inwersji paracentrycznej, u kolejnych 

dwóch kobiet oraz u jednego mężczyzny występował kariotyp mozaikowy z obecnością prawidłowej 

linii komórkowej 46,XX lub 46,XY oraz nieprawidłowej linii komórkowej 45,X. Nieprawidłowe 

wyniki badań kariotypu pacjentów, u których materiał po poronieniu badano metodą QF-PCR wraz 
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z wywiadem ciążowym pacjentki, z uwzględnieniem wyniku badania kosmówki po poronieniu 

przedstawiono w tabeli 20.  

 

Tabela 20. Nieprawidłowe wyniki badania kariotypu w grupie par, u których kosmówkę po poronieniu pacjentki 

badano metodą QF-PCR. Nosicielstwo aberracji chromosomowych częściej stwierdzano u kobiet niż u mężczyzn. 

Najczęściej stwierdzaną u pacjentów aberracją chromosomową były translokacje zrównoważone zarówno wśród kobiet 

jak i mężczyzn. 

Lp Kariotyp 
pacjentki * 

Kariotyp  
partnera * 

Kolejność 
poronienia** 

Wynik badania 
kosmówki 

1. P 46,XY,t(15;17) P1 prawidłowy 

2. P 46,XY,t(4;8) P3 prawidłowy 

3. P 46,XY,t(1;5;18) P2 trisomia 16 

4. P 46,XY,t(8;10) P2 prawidłowy 

5. P 46,XY,t(10;14) P2 prawidłowy 

6. P 46,XY,t(11;22) P3 prawidłowy 

7. P 45,X[3]/46,XY[47] P2 prawidłowy 

8. 46,XX,t(3;15) P P2 prawidłowy 

9. 46,XX,t(4;8) P P2 trisomia 13 

10. 45,X[4]/46,XX[46] P P1 trisomia 16 

11. 46,XX,t(15;21) P P2 trisomia 21 

12. 46,XX,t(12;15) P P4 prawidłowy 

13. 46,XX,t(6;14) P P2 prawidłowy 

14. 46,XX,t(6;15) P P6 prawidłowy 

15. 46,XX,t(1;2) P P2 prawidłowy 

 
16. 

 
46,XX,+21,der(21;21)[3]/46,XX[47]  

 
P 

P4 
trisomia 16 

 

P5 
prawidłowy 

 

17. 46,XX,inv(3) P P1 prawidłowy 

18. 45,X[3]/46,XX[47] P P2 prawidłowy 
* P – kariotyp prawidłowy 

**P1-P6 – kolejność poronienia, gdzie P1-poronienie pierwsze, P6 – poronienie szóste 
 

W przypadku stwierdzenia u jednego z partnerów nieprawidłowego kariotypu,  

w kosmówce po poronieniu w zdecydowanej większości nie stwierdzano nieprawidłowości  

w badaniu metodą QF-PCR. W grupie kosmówek po poronieniu pacjentki, w przypadku gdy jedno  

z partnerów był nosicielem aberracji chromosomowej, tylko w 5 przypadkach (26,3%) stwierdzono 

trisomię chromosomu autosomalnego. W jednym przypadku stwierdzona trisomia dotyczyła pary 

chromosomu, który był zaangażowany w translokację wzajemną u pacjentki (tabela 20, Lp.11).  

A zatem u większości par, u których jedno z partnerów był nosicielem aberracji chromosomowej,  

w badaniu kosmówki po poronieniu pacjentki nie stwierdzano aberracji chromosomowych w badaniu 

QF-PCR. Większy odsetek wyników nieprawidłowych identyfikowano w kosmówkach  

po poronieniu u partnerów z prawidłowymi kariotypami. Stanowiło to różnicę istotną statystycznie 

(p=0,004395). W tabeli 21 przedstawiono odsetek wyników prawidłowych i nieprawidłowych wśród 
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kosmówek badanych metodą QF-PCR w zależności od wyniku badania kariotypu u obojga 

partnerów. 

 

Tabela 21. Porównanie odsetka prawidłowych i nieprawidłowych wyników badań kosmówki w zależności od 

wyników badań kariotypu u obojga partnerów - analiza wyników badań kosmówki metodą QF-PCR. W 

przypadku stwierdzenia w kosmówce po poronieniu aberracji chromosomowej w badaniu QF-PCR u większości par, u 

których doszło do poronienia w badaniu kariotypu nie stwierdzono aberracji chromosomowych. 

Wynik badania 
kosmówki 

 
Wynik badania kariotypu  
u obojga partnerów 

Prawidłowy Nieprawidłowy 

Kariotyp prawidłowy  
 

91,76% 
 

 
97,85% 

 

Liczba kosmówek 
 

156 
 

 
228 

 

Kariotyp nieprawidłowy  
 

8,24% 
 

 
2,15% 

 

Liczba kosmówek 
 

14 
 

 
5 
 

 

4.2.1.5 Aberracje chromosomowe u poronionych samoistnie zarodków i płodów a sposób 

uzyskania ciąży, z której pochodził badany materiał 

 

W zdecydowanej większości (705 materiałów), kosmówki do badań metodą QF-PCR 

pochodziły z poronień ciąż uzyskanych w sposób naturalny, z czego 114 partnerów w ankiecie podało 

okres starania o uzyskanie ciąży powyżej 1 roku. W 51 przypadkach materiał do badania pochodził 

z ciąż uzyskanych drogą zapłodnienia pozaustrojowego (IVF) natomiast 11 kosmówek  

z ciąż uzyskanych na drodze inseminacji nasieniem partnera. Jedna pacjentka w wywiadzie podała, 

iż ciąża z której pochodził badany materiał uzyskana została drogą inseminacji nasieniem dawcy. Od 

58 pacjentów nie uzyskano informacji na temat sposobu uzyskania ciąży z której pochodził badanych 

materiał. Podobnie jak w przypadku kosmówek analizowanych metodą aCGH, największy odsetek 

wyników nieprawidłowych stwierdzono w kosmówkach pochodzących z ciąż  uzyskanych drogą 

inseminacji nasieniem partnera. W kosmówkach pochodzących z ciąż uzyskanych dzięki metodzie 

zapłodnienia pozaustrojowego (IVF), mniejszy odsetek stanowiły kosmówki ze stwierdzonymi 

aberracjami chromosomowymi w stosunku do kosmówek, w których przy zastosowaniu metody QF-

PCR wykluczono obecność aberracji chromosomowych w zakresie badanym. Różnica pomiędzy 

liczbą kosmówek z prawidłowymi i nieprawidłowymi wynikami badań metodą QF-PCR w grupie 
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materiałów pochodzących z ciąż uzyskanych po inseminacji nasieniem partnera a grupą kosmówek 

z ciąż uzyskanych dzięki metodzie IVF była istotna statystycznie (p=0,019961). Nie stwierdzono 

różnic istotnych statystycznie korelując liczbę kosmówek z prawidłowymi i nieprawidłowymi 

wynikami w innych grupach, w zależności od sposobu uzyskania ciąży, z której pochodził badany 

materiał. Z analizy statystycznej, z uwagi na zbyt małą liczebność grupy, wyłączono kosmówkę z 

ciąży uzyskanej drogą inseminacji nasieniem dawcy. W powyższym przypadku w kosmówce 

stwierdzono obecność triploidii. Odsetek wyników prawidłowych i nieprawidłowych w kosmówkach 

w zależności od sposobu uzyskania ciąży, z której pochodził badany materiał przedstawiono w tabeli 

22. 

Tabela 22. Wyniki badań kosmówki w zależności od sposobu uzyskania ciąży, z której pochodził badany 

materiał - analiza wyników badań kosmówki metodą QF-PCR. Największy odsetek nieprawidłowych wyników 

badań kosmówek po poronieniu, stwierdzono w grupie gdzie ciąże, z której pochodził badany materiał uzyskano dzięki 

zastosowaniu inseminacji nasieniem partnera.  

Sposób uzyskania  
ciąży (zapłodnienie) 

 
 

Wynik badania  
kosmówki 

Naturalne 
Naturalne 

> 1 roku starań o ciążę 
Inseminacja 

nasieniem partnera 

Inseminacja 
nasieniem 

dawcy 
IVF* 

Prawidłowy 47,55% 50% 18,18% 0% 56,86% 

Liczba kosmówek 281 57 2 0 29 

Nieprawidłowy 52,45% 50% 81,82% 100% 43,14% 

Liczba kosmówek 310 57 9 1 22 

*IVF – zapłodnienie pozaustrojowe 

Korelacja rodzajów aberracji chromosomowych identyfikowanych w kosmówkach  

w zależności od sposobu uzyskania ciąży, pokazała, że trisomie chromosomu autosomalnego 

stanowiły największy odsetek wyników nieprawidłowych we wszystkich kosmówkach niezależnie 

od sposobu uzyskania ciąży. W analizie nie brano pod uwagę jednej kosmówki z ciąży uzyskanej 

drogą inseminacji nasieniem dawcy. Triploidia była drugą co do częstości aberracja chromosomową 

identyfikowaną w kosmówkach pochodzących z ciąż uzyskanych w sposób naturalny oraz dzięki 

inseminacji nasieniem partnera. Monosomia chromosomu X była drugą po trisomii aberracją 

chromosomową stwierdzaną w kosmówkach pochodzących z ciąż uzyskanych w sposób naturalny 

gdzie partnerzy deklarowali staranie o ciąże trwające powyżej 1 roku. Powyższy rodzaj aberracji 

chromosomowej był również drugą co do częstości zmianą stwierdzaną w kosmówkach 

pochodzących z ciąż uzyskanych dzięki metodzie IVF. W tabeli 23 przedstawiono rodzaje aberracji 

chromosomowych identyfikowanych w kosmówkach po poronieniu w zależności od sposobu 

uzyskania ciąży, z której pochodził badany materiał. 
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Tabela 23. Rodzaje aberracji chromosomowych stwierdzanych w badaniach kosmówki w zależności od sposobu 

uzyskania ciąży, z której pochodził badany materiał - analiza wyników badań kosmówki metodą QF-PCR. 

Trisomie chromosomów autosomalnych były najczęstszą aberracją chromosomową stwierdzaną w kosmówkach  

po poronieniu niezależnie od sposobu uzyskania ciąży, z której pochodził badany materiał. 

Sposób uzyskania  
ciąży (zapłodnienie) 

 
wynik badania  
kosmówki 

Naturalne 
Naturalne 

> 1 roku starań o ciążę 
Inseminacja 

nasieniem partnera 
Inseminacja 

nasieniem dawcy 
IVF* 

Trisomia  

 
70,97% 

 

 
71,93% 

 

 
55,56% 

 
0% 

 
68,18% 

 

Liczba kosmówek 220 41 5 0 15 

Triploidia 

 
14,84% 

 

 
12,28% 

 

 
22,22% 

 
100% 

 
4,55% 

 

Liczba kosmówek 46 7 2 1 1 

Monosomia X 

 
12,26% 

 

 
15,79% 

 

 
11,11% 

 
0% 

 
22,73% 

 

Liczba kosmówek 38 9 1 0 5 

KS** 

 
0,97% 

 

 
0% 

 
11,11% 

 

 
0% 

 
4,55% 

 

Liczba kosmówek 3 0 1 0 1 

Trisomia + monosomia*** 

 
0,65% 

 
0% 0% 0% 0% 

Liczba kosmówek 2 0 0 0 0 

Monoploidia 

 
0,32% 

 
0% 0% 0% 0% 

Liczba kosmówek 1 0 0 0 0 

*IVF – zapłodnienie pozaustrojowe 
**KS - kariotyp 47,XXY 
***Trisomia+monosomia - kariotyp 45,X/47,XX,+15, 45,X/47,XY,+21 

4.2.2 Płeć identyfikowana w kosmówkach po poronieniu badanych metodą QF-PCR 

 

W kosmówkach badanych metodą QF-PCR częściej płeć określano jako żeńską.  

W 11 przypadkach, na życzenie rodziców nie oznaczano w kosmówce płci. W przypadku, gdy  

w kosmówce po poronieniu stwierdzano płeć męską, częściej niż w kosmówkach z oznaczoną płcią 

żeńska stwierdzano nieprawidłowości chromosomowe, różnica ta nie była jednak istotna 

statystycznie (p=0,147143). Odsetek kosmówek, w których oznaczono płeć żeńską i męską  

w grupie prawidłowych i nieprawidłowych  wyników badań kosmówek po poronieniu przedstawiono 

na rycinie 45. 
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Rycina 45. Płeć stwierdzana w kosmówkach z poronienia badanych metodą QF-PCR a obecność aberracji 

chromosomowych. W badanych kosmówkach metodą QF-PCR częściej płeć określano na żeńską. Nie stwierdzono 

istotnej statystycznie różnicy pomiędzy liczbą kosmówek z prawidłowym i nieprawidłowym wynikiem badania  

QF-PCR a płcią określoną w kosmówce po poronieniu. 
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4.3 Analiza wyników badań kosmówek metodą QF-PCR i aCGH pochodzących z kolejnych 

poronień u pacjentki 

 

W analizowanej grupie u 45 pacjentek uzyskano informacje na temat wyników badań 

kosmówek z więcej niż jednego poronienia. Wyniki badań kosmówek z kolejnych poronień pacjentek 

z uwzględnieniem metody badania materiału po poronieniu zebrano w tabeli 24. 

W sytuacji, gdy wynik badania kosmówki był prawidłowy w pierwszym badaniu  

to w 77,8% przypadków wynik badania kosmówki z kolejnego poronienia pacjentki był 

nieprawidłowy. Inne  wartości otrzymano dla kosmówek ze stwierdzonymi aberracjami 

chromosomowych. W przypadku, gdy wynik badania kosmówki z wcześniejszego poronienia 

pacjentki był nieprawidłowy to w niespełna 63% przypadków wynik badania kosmówki z kolejnego 

poronienia pacjentki był również nieprawidłowy (rycina 46). W przeprowadzonym w tej grupie teście 

istotności Kappa-Cohena nie stwierdzono zgodności (p=0,292955). 

 

 
Rycina 46. Powtarzanie się wyników prawidłowych i nieprawidłowych w badaniach kosmówek z kolejnych 

poronień u pacjentek - analiza wyników badań kosmówki metodą QF-PCR i aCGH. W przypadku, gdy wynik 

badania kosmówki z pierwszego badanego poronienia był prawidłowy tylko u 22,22% pacjentek w badaniu kosmówki  

z kolejnego poronienia również nie stwierdzono nieprawidłowości. W sytuacji, gdy wynik badania kosmówki z 

pierwszego badanego poronienia pacjentki były nieprawidłowy, w 62,96% przypadków w kosmówce z kolejnego 

poronienia pacjentki stwierdzano aberrację chromosomową. 

 

Analogiczną analizę wykonano dla wyników badań kosmówek, w których w pierwszym 

badaniu stwierdzono obecność trisomii. Gdy w kosmówce z pierwszego badanego poronienia 

pacjentki stwierdzono obecność trisomii to w mniejszym odsetku przypadków (40%), w badaniu 

materiału pochodzącego z kolejnego poronienia pacjentki kolejny raz stwierdzono obecność trisomii 
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chromosomu autosomalnego. Częściej wynik badania kosmówki z kolejnego poronienia pacjentki 

był prawidłowy lub stwierdzano inny rodzaj aberracji chromosomowej (strukturalne rearanżacje 

chromosomowe, monosomię chromosomu X lub triploidię) (rycina 47).  

W grupie kosmówek, gdzie stwierdzano trisomię również nie zaobserwowano zgodności w teście 

istotności Kappa-Cohena (p=0,422678).  

 

 
Rycina 47. Powtarzanie się trisomii w badaniach kosmówek z kolejnych poronień u pacjentek - analiza wyników 

badań kosmówki metodą QF-PCR i aCGH. W przypadku, gdy w kosmówce pochodzącej z pierwszego badanego 

poronienia pacjentki stwierdzano trisomię częściej w kosmówce z kolejnego badanego poronienia pacjentki 

stwierdzano wynik prawidłowy lub inny rodzaj aberracji chromosomowe. 

 

U trzech pacjentek w badaniu kosmówki po kolejnych poronieniach stwierdzono powtarzanie 

się tej samej trisomii (l.p 5, 12, 25), w dwóch przypadkach 15 chromosomu w jednym chromosomu 

pary 16. Prawidłowe wyniki badania kariotypów wykluczyły u w/w partnerów obecność aberracji 

chromosomowych. W tabeli 24 przedstawiono wyniki badań kosmówek z poronień wybranych 

pacjentek, u których posiadano informacje o wyniku badania kosmówki z więcej niż jednego 

poronienia.  
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Tabela 24. Wyniki badań kosmówki po poronieniu pacjentek, u których uzyskano informacje na temat wyników badań kosmówki pochodzącej z więcej niż jednego 

poronienia. W tabeli uwzględniono metodę, którą kosmówka była badana, wybrane dane z wywiadu położniczego oraz wyniki badań kariotypów obojga parterów. Celem 

lepszego zobrazowania wyników i przejrzystości tabeli w przypadku stwierdzenia w kosmówce rearanżacji genomowej zastosowano uproszczony zapis wyniku badania 

aCGH uwzględniającego tylko region, gdzie znajdowała się zidentyfikowana rearanżacja. Szczegółowe dane dotyczące rodzaju oraz rozmiaru rearanżacji genomowych 

zawarto w tabeli 11. 

 

Lp. 
Kolejność 

ciąży* 
Kolejność 

poronienia** 
Hbd Kariotyp partnerów*** 

Technika badania 
kosmówki 

Wynik badania kosmówki 
Płeć oznaczona 
w kosmówce 

1. 
 

C1 P1 8 
Prawidłowy 

QF-PCR trisomia 18 żeńska 

C3 P3 9 QF-PCR prawidłowy męska 

2. 
 

C2 P1 9 
b/d 

QF-PCR monosomia X żeńska 

C3 P2 10 QF-PCR trisomia 22 żeńska 

3. 
 

C4 P4 6 
Prawidłowy 

aCGH prawidłowy męska 

C5 P5 8 QF-PCR monosomia X żeńska 

4. 
 

C2 P2 9 
Prawidłowy 

aCGH prawidłowy żeńska 

C4 P4 12 aCGH prawidłowy męska 

5. 
 

C2 P2 8 
Prawidłowy 

aCGH trisomia 16 męska 

C3 P3 12 QF-PCR trisomia 16 męska 

6. 
 

C7 P7 10 

Prawidłowy 

aCGH trisomia 8 męska 

C8 P8 6 aCGH 
rearanżacja 

arr(3p21.31)x1 
żeńska 

C9 P9 7 aCGH prawidłowy męska 

7. 
 

C1 P1 9 
b/d 

aCGH trisomia 16 męska 

C2 P2 9 aCGH trisomia 6 żeńska 

8. 

C2 P1 11 

Prawidłowy 

QF-PCR trisomia 21 męska 

C3 P2 8 QF-PCR monoploidia żeńska 

C5 P4 8 QF-PCR trisomia 16 żeńska 
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9. 
 

C2 P2 8 
Prawidłowy 

QF-PCR prawidłowy męska 

C4 P4 10 QF-PCR trisomia 22 żeńska 

10. 
 

C2 P2 8 
Prawidłowy 

QF-PCR trisomia 16 żeńska 

C3 P3 11 QF-PCR prawidłowy żeńska 

11. 
 

C4 P3 11 
b/d 

aCGH trisomia 21 żeńska 

C3 P2 8 QF-PCR prawidłowy męska 

12. 
 

C1 P1 9 
Prawidłowy 

QF-PCR trisomia 15 męska 

C2 P2 9 QF-PCR trisomia 15 męska 

13 
 

C3 P3 9 
Prawidłowy 

aCGH prawidłowy żeńska 

C2 P2 8 QF-PCR trisomia 16 męska 

14 
 

C5 P5 10 

Prawidłowy 

QF-PCR prawidłowy męska 

C6 P6 10 QF-PCR prawidłowy męska 

C7 P7 10 aCGH prawidłowy żeńska 

15 
 

C3 P3 8 

Prawidłowy 

aCGH prawidłowy męska 

C4 P4 9 QF-PCR prawidłowy żeńska 

C5 P5 9 aCGH prawidłowy żeńska 

C6 P6 8 aCGH prawidłowy żeńska 

16 
 

C2 P2 9 
b/d 

aCGH prawidłowy męska 

C1 P1 13 QF-PCR prawidłowy żeńska 

17 
 

C3 P3 8 
Prawidłowy 

aCGH trisomia 5 męska 

C4 P4 9 QF-PCR trisomia 16 męska 

18 
 

C3 P3 8 
Prawidłowy 

QF-PCR trisomia 18 męska 

C4 P4 7 QF-PCR trisomia 22 męska 

19 
 

C2 P2 8  
Prawidłowy 

 

aCGH prawidłowy męska 

C3 P3 7 aCGH trisomia 15 żeńska 
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C2 P2 12 
Prawidłowy 

QF-PCR prawidłowy żeńska 

C3 P3 12 QF-PCR trisomia 16 żeńska 

21 
 

C2 P2 6 
Prawidłowy 

aCGH trisomia 15 żeńska 

C1 P1 9 QF-PCR prawidłowy męska 

22 
 

C4 P4 8 ♂Prawidłowy 

♀46,XX,+21,der(21;21)[3]/46,XX[47] 
QF-PCR trisomia 16 męska 

C5 P5 19 
 QF-PCR prawidłowy żeńska 

23 
 

C3 P2 11 
b/d 

aCGH trisomia 15 męska 

C2 P1 11 QF-PCR prawidłowy męska 

24 
 

C2 P2 10 
Prawidłowy 

aCGH trisomia 9 żeńska 

C1 P1 10 QF-PCR prawidłowy męska 

25. 
 

C2 P2 10 

Prawidłowy 

QF-PCR trisomia 15 męska 

C3 P3 12 QF-PCR trisomia 15 męska 

C4 P4 8 QF-PCR prawidłowy męska 

26. C2 P2 11 ♂Prawidłowy 
♀mos45,X[3]/46,XY[47]  

 

QF-PCR prawidłowy żeńska 

 C3 P3 10 aCGH trisomia 15 męska 

27. 
 

C1 P1 8 
Prawidłowy 

 
aCGH 

 
rearanżacja 

arr(15q26.3)x1 żeńska 

C2 P2 10 QF-PCR prawidłowy męska 

28. 
 

C2 P2 8 
Prawidłowy 

aCGH monosomia X żeńska 

C1 P1 10 QF-PCR trisomia 18 męska 

29. 
 

C2 P2 8  
Prawidłowy 

aCGH triploidia męska 

C1 P1 8 QF-PCR monosomia X żeńska 



 

 

W
Y

N
IK

I 

1
0
4

 

30. 
 

C2 P2 6  
Prawidłowy 

aCGH trisomia 16 męska 

C5 P5 7 aCGH prawidłowy żeńska 

31. 
 

C2 P2 12 
Prawidłowy 

aCGH trisomia 15 męska 

C3 P3 12 aCGH prawidłowy męska 

32. 
 

C4 P4 9 
Prawidłowy 

QF-PCR prawidłowy męska 

C2 P2 9 QF-PCR trisomia 16 męska 

33. 
 

C2 P2 8 
b/d 

QF-PCR prawidłowy żeńska 

C1 P1 8 QF-PCR trisomia 22 żeńska 

34. 
 

C2 P2 10 

Prawidłowy 

aCGH prawidłowy żeńska 

C3 P3 13 aCGH 

rearanżacja 
arr(1q42.3)x1 

arr(2p16.1-p15)x1 
arr(3p21.31)x1 

męska 

35. 
 

C3 P3 10 
Prawidłowy 

aCGH triploidia męska 

C2 P2 9 QF-PCR prawidłowy męska 

36. 
 

C3 P3 6 
Prawidłowy 

aCGH trisomia 16 żeńska 

C1 P1 9 QF-PCR monosomia X żeńska 

37. 
 

C1 P1 6 
b/d 

QF-PCR prawidłowy  

C2 P2 8 QF-PCR trisomia 22 żeńska 

38. 
 

C3 P1 13 
b/d 

QF-PCR triploidia męska 

C4 P2 5 QF-PCR prawidłowy żeńska 

39. 
 

C3 P2 9 
Prawidłowy 

aCGH prawidłowy żeńska 

C2 P1 9 QF-PCR trisomia 18 żeńska 

40. 
 

C6 P5 8 
Prawidłowy 

aCGH trisomia 6 męska 

C5 P4 10 QF-PCR triploidia żeńska 

41. 
 

C1 P1 10 
b/d 

QF-PCR triploidia męska 

C2 P2 9 QF-PCR prawidłowy żeńska 
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42. 
 

C2 P2 12 
Prawidłowy 

aCGH monosomia X żeńska 

C1 P1 9 QF-PCR trisomia 15 żeńska 

43. 
 

C2 P2 11 ♂Prawidłowy 

 

♀46,XX,(1;19)(p36.12;p13.2) 
 

aCGH 

rearanżacja 
arr(1p36.33-p36.13)x1 

arr(19p13.3)x3 żeńska 

C3 P3 8 
aCGH 

rearanżacja 
arr(1p36.33-p36.13)x3 

arr(19p13.3)x1 męska 

44. 
 

C4 P3 7 Prawidłowy 
 

aCGH trisomia 4 męska 

C3 P2 8 aCGH trisomia 10 męska 

45. 
 

C2 P2 9 
b/d 

aCGH trisomia 16 męska 

C3 P3 6 aCGH triploidia męska 
*kolejność ciąży, gdzie C1 – ciąża pierwsza, C9 – ciąża dziewiąta 

**kolejność poronienia, gdzie P1 – poronienie pierwsze, P9-poronienie dziewiąte 

***kariotyp partnerów – b/d – nie uzyskano informacji na temat wyniku badani
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4.4 Poszukiwanie związku pomiędzy polimorfizmami w genach związanych z trombofilią 

genetycznie uwarunkowaną a poronieniami samoistnymi 

 

Wobec ogromu informacji dotyczących związku pomiędzy trombofilią genetycznie 

uwarunkowaną a poronieniami samoistnymi, analizie poddano również uzyskane dane dotyczące 

badań genetycznych w kierunku trombofilii u pacjentek. Łącznie 46 pacjentek podało w ankiecie 

informację na temat wyniku badania w kierunku polimorfizmu Leiden w genie czynnika  

V krzepnięcia. Wśród nich u 33 wykluczono obecność powyższej zmiany, 13 podało nosicielstwo 

heterozygotycznego polimorfizmu Leiden w genie czynnika V krzepnięcia. Gdy u pacjentki nie 

występował powyższy polimorfizm 57,6% wyników badań kosmówki po poronieniu u tych pacjentek 

było prawidłowych. W grupie gdzie pacjentka była nosicielką polimorfizmu Leiden wynik 

prawidłowy w kosmówce po ich poronieniu stwierdzano w 30,8% przypadków. Różnica ta nie była 

istotna statystycznie (p=101574). Odsetek kosmówek po poronieniu z prawidłowymi  

i nieprawidłowymi wynikami badań w grupie pacjentek – nosicielek polimorfizmu Leiden  

w genie czynnika V krzepnięcia oraz w grupie pacjentek z wykluczonym nosicielstwem powyższego 

polimorfizmu przedstawiono na rycinie 48.  

 

Rycina 48. Odsetek prawidłowych i nieprawidłowych wyników badań kosmówek u pacjentek z obecnym i 

nieobecnym polimorfizmem Leiden w genie czynnika V krzepnięcia. U pacjentek – nosicielek polimorfizmu w 

genie czynnika V krzepnięcia częściej stwierdzano nieprawidłowe wyniki badania kosmówek (62,9%) w stosunku do 

grupy pacjentek, które nie podawały obecności polimorfizmu Leiden w genie czynnika V krzepnięcia (42,2%). Różnica 

ta nie była istotna statystycznie.
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5. DYSKUSJA 

5.1 Aktualny stan wiedzy dotyczącej genetycznych przyczyny poronień samoistnych  

 

Na temat etiologii poronień samoistnych wiemy dużo, ale wciąż niewystarczająco. Od lat 60. 

ubiegłego wieku, kiedy to pojawiły się pierwsze doniesienia na temat aberracji chromosomowych  

u poronionego zarodka oraz u par doświadczających poronień, znanych jest zdecydowanie więcej 

czynników mających wpływ na występowanie u partnerów poronień samoistnych. W bazie Pubmed 

(https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/) poszukując publikacji z hasłem „miscarriage” pojawia się 

ponad 40000 pozycji piśmiennictwa. Gdy krąg poszukiwań zawęzimy o pojęcie „genetic miscarriage” 

uzyskujemy dostęp do blisko 4000 publikacji. Pomimo, iż wiemy dużo więcej na temat etiologii 

poronień niż wiedzieliśmy w latach 60 XX wieku, to nadal wielu parom doświadczającym poronień 

samoistnych nie jesteśmy w stanie odpowiedzieć na pytanie, co było przyczyna utraty ich ciąży?. 

Nadal otwarte pozostaje zatem pytanie czy istnieje tzw. „predyspozycja do poronień” i czy faktycznie 

ta „predyspozycja” wynika z czynników genetycznych?.  

Wyniki badań przedstawione w niniejszej pracy pokazują, że najczęstszą przyczyną poronień 

samoistnych są liczbowe aberracje chromosomowe u zarodków. W zależności jednak  

od wywiadu położniczego ich udział w etiologii poronienia zmienia się. Im większa liczba 

poprzednich poronień u pacjentki, tym rzadziej w kosmówkach identyfikujemy zmiany liczbowe 

chromosomów. Fakt ten, udowodniony w niniejszej pracy, skłania do szczególnych poszukiwań 

przyczyn utrat ciąży, innych niż aberracje chromosomowe u par, których dotyka problem RPL. Pary 

borykające się z problemem utrat ciąży, szczególnie nawracających, pytają co było przyczyną utraty 

ciąży oraz w jaki sposób można uniknąć powtórzenia się powyższej sytuacji?. To głównie od lekarzy, 

pacjenci oczekują odpowiedzi na zadane pytania. W pracy zwrócono uwagę, iż wynik badania 

kosmówki po poronieniu nie tylko pozwala na określenie przyczyny poronienia, ale również w wielu 

przypadkach umożliwia określenie rokowania dotyczącego przebiegu kolejnych ciąż u pacjentów. 

Szczególny nacisk w pracy położono na zbadanie częstości i rodzaju strukturalnych aberracji 

chromosomowych, ponieważ to one aktualnie nadają nowy, interesujący kierunek badań nad 

przyczynami poronień – identyfikacja genów i „regionów” powiązanych z etiologią niepowodzeń 

rozrodu. Przedstawione wyniki badań kosmówki metodą aCGH pozwoliły na wytypowanie regionów 

i genów, których dalsze badania mogą poszerzyć stan wiedzy na temat genetycznych przyczyny 

niepowodzeń rozrodu. W ponad połowie przypadków, jak udowodniły przedstawione wyniki badań, 

dzięki analizie genetycznej materiału po poronieniu, odpowiedź na pytania pacjentów dotyczące 

przyczyny poronienia staje się możliwa. Celem nadrzędnym niniejszej pracy była zatem aktualizacja 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/
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algorytmu postepowania w zakresie badań genetycznych u par z poronieniami w wywiadzie. Jak 

pokazują wyniki badań analiza genetyczna materiału po poronieniu powinna być pierwszym 

elementem diagnostyki przyczyn poronień samoistnych, decydującym o dalszy postępowaniu u pary. 

5.1.1 Porównanie wyników badań kosmówki przeprowadzonych metodą aCGH i QF-PCR 

 

Badanie metodą aCGH opiera się na całogenomowej ocenie kariotypu zarodka/płodu, stąd nie 

dziwi fakt, iż zastosowanie powyższej metody pozwoliło na identyfikacje większej liczby zmian  

w materiale po poronieniu.  Porównanie wyników badań kosmówek wykonanych metodą QF-PCR  

i aCGH przedstawiono na rycinie 49.  

 
Rycina 49. Wyniki badania kosmówki w zależności od metody jaką była badana. 

Większy odsetek wyników nieprawidłowych stwierdzono w kosmówkach badanych metodą aCGH w stosunku do tych, 

które badane były z zastosowaniem metody QF-PCR. Różnica ta nie była istotna statystycznie. 

 

W badaniach kosmówki metodą aCGH stwierdzono większy odsetek wyników 

nieprawidłowych (56,6%) w porównaniu z wynikami badań kosmówki uzyskanymi  

przy zastosowaniu metody QF-PCR (52,5%). Wbrew oczekiwaniom różnica ta nie była jednak istotna 

statystycznie (p=0,169231). Może to być wynikiem różnorodności grup analizowanych powyższymi 

metodami. Jak udowodniono w badaniach własnych, odsetek wyników nieprawidłowych  

w kosmówkach maleje wraz z kolejnością poronienia (rycina 26 i rycina 38). W grupie kosmówek 

analizowanych metodą aCGH 17,1% kosmówek stanowiły materiały po poronieniu czwartym lub 

kolejnym u pacjentki, a w przypadku QF-PCR grupę kosmówek pochodzących  

z czwartego lub kolejnego poronienia pacjentki tworzyło zaledwie 8,6% wszystkich kosmówek 
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badanych ta metodą. Najczęstszymi aberracjami chromosomowymi w obydwu grupach były trisomie 

chromosomów autosomalnych. W badaniach metodą aCGH stwierdzane one były  

w mniejszym odsetku wszystkich wyników (33%) w porównaniu z grupą kosmówek badanych 

metodą QF-PCR (36%). Wyjaśnić powyższą różnicę można w dwojaki sposób. W obydwu metodach 

trisomie najliczniej były identyfikowane w materiałach pochodzących z poronienia drugiego.  

W badaniach metodą QF-PCR 42,9% materiałów pochodziło z poronienia drugiego, natomiast  

w badaniach aCGH 38,6% kosmówek pochodziło z drugiej utraconej przez pacjentkę ciąży. Poza 

tym wykonana w pracy analiza wyników 417 badań kosmówek metodą aCGH, ujawniła  

4 przypadki współistnienia w kosmówce trisomii chromosomu autosomalnego oraz rearanżacji 

strukturalnej. Kosmówki z tymi aberracjami, dla potrzeb analizy statystycznej, zaliczone zostały  

do grupy kosmówek z rearanżacjami a nie do grupy kosmówek z trisomiami, zmniejszając tym 

samym odsetek trisomii wśród wyników nieprawidłowych materiałów po poronieniu. Nie można 

także wykluczyć, że w badanej przez autorkę grupie kosmówek, wśród tych w których przy 

zastosowaniu metody QF-PCR zidentyfikowano trisomię, w rzeczywistości znajdowały się takie,  

w których dodatkowo obecne były również rearanżacje genomowe nieuwidocznione w powyższym 

badaniu. Opublikowane dotychczas wyniki badań porównujące efektywność metod klasycznej 

cytogenetyki w stosunku do metody aCGH w identyfikacji zmian w kosmówce wskazują,  

iż zastosowanie metody cytogenetyki molekularnej może ujawnić istnienie w materiale  

po poronieniu dodatkowej, poza liczbową, strukturalnej aberracji chromosomowej. Dhillon i wsp.  

w metaanalizie porównującej skuteczność hybrydyzacji genomowej do mikromacierzy w stosunku 

do klasycznej oceny kariotypu, stwierdzili, iż dzięki zastosowaniu metody aCGH o 13% więcej zmian 

jest identyfikowanych w badanych kosmówkach w porównaniu do analizy kariotypu metodą 

cytogenetyki klasycznej. Wśród tych dodatkowo identyfikowanych zmian, w dwóch przytoczonych 

przez autorów przypadkach, w badaniu kariotypu stwierdzono obecność trisomii, natomiast  

za pomocą metody aCGH dodatkowo w tej samej kosmówce zidentyfikowano strukturalną aberracje 

chromosomowe [112].  

5.1.2 Trisomie chromosomów autosomalnych w badaniu kosmówki po poronieniu 

 

W obu grupach badanych kosmówek badanych metodą aCGH i QF-PCR najczęściej 

identyfikowaną w badaniu materiału po poronieniu trisomią była trisomia chromosomu  

16. Stwierdzono ją łącznie w 111 kosmówkach (111/1244, 8,9%). W przypadku QF-PCR była  

to najczęściej identyfikowana zmiana chromosomowa, stwierdzono ją w 8,7% (79/827) kosmówek 

badanych powyższą metodą. W kosmówkach analizowanych metodą aCGH stwierdzono  

ją w 32/417 kosmówek (7,7%), co uplasowało ją jako drugą co do częstości identyfikowaną zmianę, 
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występującą z tą samą częstością w kosmówkach, co strukturalne aberracje chromosomowe. 

Pacjentki, u których w materiale po poronieniu stwierdzano trisomię 16 chromosomu stanowiły grupę 

kobiet młodszych w stosunku do tych, u których w kosmówce po poronieniu stwierdzano trisomie 

chromosomu 21, 22 i 15. Średni wiek wszystkich kobiet, u których w kosmówce  

po poronieniu stwierdzono trisomię 16 chromosomu wynosił 32,2 lata (mediana 32) (rycina 48). 

Uzyskane wyniki są zgodne z większością dostępnych danych z piśmiennictwa [113][114][115]. 

Chromosom pary 16 należy do grupy chromosomów metacentrycznych (grupa E), a częstości jego 

występowania nie powiązano tak silnie z podwyższonym wiekiem matki jak w przypadku innych, 

głównie akrocentycznych chromosomów [116]. Powyższa trisomia identyfikowana jest w około 

1,5% wszystkich klinicznie potwierdzonych ciąż [80]. Nie obserwuje się jej wśród żywo urodzonych, 

poza sytuacjami gdy u płodu występuje kariotyp mozaikowy z drugą, prawidłową linią komórkową 

[117]. Trisomia chromosomu 16 jest, w przeważającej większości (90%-100%), wynikiem 

nondysjunkcji w I podziale mejotycznym w trakcie oogenezy [118][119].  

Drugą co do częstości, trisomią stwierdzaną w badanych kosmówkach była trisomia  

21 chromosomu. Stwierdzono ją łącznie w 66 kosmówkach (66/1244, 5,3%). Trisomia powyższego 

chromosomu jest najczęściej występującą trisomią chromosomu autosomalnego, stwierdzaną wśród 

żywo urodzonych dzieci, ale również jest jedną z trzech najczęstszych zmian chromosomowych 

identyfikowanych w materiale po poronieniu [120]. W analizowanej grupie pacjentów, zarówno 

kobiety, u których w kosmówce po poronieniu stwierdzano trisomię chromosomu 21, jak i ich 

partnerzy byli grupą starszych pacjentów (biorąc pod uwagę grupę wszystkich kosmówek badanych 

w obu metodach) w stosunku do tych, u których w kosmówkach po poronieniu stwierdzano trisomię 

innych chromosomów. Porównanie wieku partnerów pacjentek wykazało istotną statystycznie 

różnicę (p=0,03514) pomiędzy wiekiem partnerów pacjentek, u których w kosmówce stwierdzano 

trisomię chromosomu 21 w stosunku do wieku partnerów pacjentek  

ze zidentyfikowaną w kosmówce trisomią chromosomu 18. Porównując wiek pacjentek  

w zależności od rodzaju stwierdzonej w kosmówce trisomii, nie stwierdzono różnic istotnych 

statystycznie (p=0,365759). Trisomia chromosomu 21, podobnie jak trisomie innych chromosomów, 

najczęściej jest wynikiem nondysjunkcji w pierwszym, rzadziej drugim podziale mejotycznym  

w trakcie oogenezy  [121]. W około 9% przypadków może ona jednak wynikać  

z nondysjunkcji podczas spermatogenezy głownie na etapie II podziału mejotycznego [122].  

W związku z powyższym, w odniesieniu do ryzyka wystąpienia u potomstwa trisomii  

21 chromosomu, autorzy poszukują korelacji z podwyższonym wiekiem ojca [123] [124].  Chociaż 

w analizie porównawczej średniego wieku partnerów, w zależności od rodzaju trisomii 

identyfikowanej w kosmówce uzyskano różnice istotne statystycznie, to należy mieć na uwadze,  
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że grupę starszych mężczyzn stanowią partnerzy starszych pacjentek, a zatem nie można 

jednoznacznie stwierdzić, czy to wiek partnerów, czy jednak pacjentek wpływa na wystąpienie  

w kosmówce trisomii 21 chromosomu. Opierając się jednak na przytoczonym piśmiennictwie celowe 

wydaje się uwzględnienie informacji dotyczącej podwyższonego wieku ojca a ryzyka trisomii  

21 chromosomu u potomstwa podczas udzielania parze z niepowodzeniami rozrodu porady 

genetycznej. Nadal jednak, zarówno wyniki badań własnych, jak i dostępne dane z piśmiennictwa, 

nie pozwalają na ustalenie górnej granicy wieku mężczyzny, powyżej której rośnie ryzyko 

aneuploidii chromosomu pary 21 u potomstwa.   

Na rycinie 50 przedstawiono, iż najstarszą grupę zarówno pacjentek, jak i ich partnerów wśród 

tych, u których w kosmówkach po poronieniu pacjentki stwierdzano trisomię, stanowiły pary, gdzie 

w kosmówce stwierdzano dodatkową kopię chromosomu 21, natomiast najmłodszą  

ci partnerzy, u których w kosmówce po poronieniu zidentyfikowano trisomię chromosomu  

18. Chromosom pary 18 jest chromosomem submetacentrycznym i podobnie jak chromosom pary  

16 kwalifikowany jest do grupy E. W odróżnieniu od chromosomów akrocentrycznych (klasa D i G) 

jest on mniej podatny na nondysjunkcję w trakcie gametogenezy a tym samym występowanie jego 

aneuploidii wydaje się mniej zależne od podwyższonego wieku rodziców. 

 

 
Rycina 50. Mediana oraz średnia wieku pacjentek i ich partnerów w zależności od rodzaju trisomii 

zidentyfikowanej w badaniu kosmówki po poronieniu - zbiorcza analiza wszystkich wyników badań kosmówki 

metodą aCGH i QF-PCR. Najwyższą średnią wieku stwierdzono wśród pacjentek oraz ich partnerów,  

u których w kosmówce po poronieniu pacjentki identyfikowano trisomię 21 chromosomu. 
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Analiza wyników badań kosmówek przeprowadzonych metodą aCGH wskazała, że wśród 

często identyfikowanych w kosmówkach po poronieniu liczbowych aberracji chromosomowych 

znajdowała się trisomia chromosomu 14. Trisomia chromosomu 14 należy do letalnych aberracji 

chromosomowych, nie opisywanych w postaci regularnej trisomii wśród żywo urodzonych 

noworodków, opisywany natomiast w postaci mozaikowej lub częściowej duplikacji wśród dzieci  

z zespołami wad [125]. Dodatkową kopię chromosomu 14 zidentyfikowano w takiej samej liczbie 

kosmówek badanych metodą aCGH, co trisomię chromosomu 18 (8/138 kosmówek, 5,79% 

wszystkich trisomii zidentyfikowanych w powyższym badaniu). Stwierdzona częstość zgodna jest  

z danymi z piśmiennictwa, gdzie trisomię 14 pary chromosomów plasuje się w grupie często 

identyfikowanych aberracji chromosomowych w badaniu materiału po poronieniu [114][81]. 

Spostrzeżenie dotyczące częstości występowania trisomii chromosomu 14 powinno zostać wzięte 

pod uwagę podczas ustalania zakresu zmian mających być identyfikowanych w badaniach kosmówki, 

takich jak FISH czy QF-PCR. Biorąc pod uwagę częstość jej występowania, analiza kopii 

chromosomu 14 powinna znaleźć się wśród zmian badanych w materiale po poronieniu  

za pomocą powyższych metod. Średni wiek kobiet, u których w kosmówce stwierdzano trisomię  

14 chromosomu, określono na 35 lat (mediana 34,5) i była ona wyższa niż średni wiek kobiet,  

u których w kosmówce stwierdzono trisomię chromosomu 21 (średnia 33,7, mediana 33).  

Hassold i wsp. w badaniach korelacji wieku matki z rodzajem aberracji chromosomowych  

u zarodka, trisomię 14 chromosomu uplasowali w grupie liczbowych aberracji chromosomowych 

najbardziej skorelowanych z podwyższonym wiekiem matki [116].  

W badaniach kosmówki metodą aCGH stwierdzono istotną statystycznie różnicę długości 

trwania ciąży, z której pochodziła badana kosmówka w zależności od stwierdzonego rodzaju aberracji 

chromosomowej. Istotną różnicę uzyskano porównując długość trwania ciąży  

w odniesieniu do kosmówek ze stwierdzoną trisomią chromosomu autosomalnego i monosomią 

chromosomu X (p=0,01808) (rycina 29). Kosmówki, w których stwierdzano monosomię 

chromosomu X pochodziły z ciąż utraconych w późniejszym tygodniu ciąży (średnia 10,4 Hbd, 

mediana 10) w porównaniu z kosmówkami, w których stwierdzano w powyższej metodzie trisomię 

chromosomu autosomalnego (średnia 9,2 Hbd, mediana 9). Wykonując powyższą korelację  

w grupie kosmówek badanych metodą QF-PCR nie stwierdzono różnic istotnych statystycznie. 

Różnica istotna statystycznie w kosmówkach badanych metodą aCGH może wynikać z faktu,  

iż wśród trisomii identyfikowanych w kosmówkach badanych  powyższą metodą znajdowały się 

również te, które występując u zarodka powodują obumarcie ciąży na bardzo wczesnym etapie, takie 

jak np. trisomia chromosomu 2, 4, 5, 6, 7, 8, 9, 10, 11, 12 czy 20.  Wśród trisomii zidentyfikowanych 
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w badaniu kosmówek metodą QF-PCR 46,4% stanowiły kosmówki  ze stwierdzoną trisomią  

13, 18 i 21 chromosomu. Trisomie powyższych chromosomów występują istotnie częściej  

w kosmówkach pochodzących z ciąż utraconych w późniejszym okresie ciąży [1]. Fakt ten został 

udowodniony w badaniach własnych w analizie trendu (rycina 31, rycina 44). Wraz z wzrostem 

tygodnia ciąży, częściej w kosmówkach po poronieniu identyfikowane są trisomie chromosomu  

13, 18 i 21 w stosunku do trisomii innych chromosomów. Istotny statystycznie trend stwierdzono 

zarówno w wynikach badań kosmówki analizowanych metodą aCGH jak i QF-PCR. Nie jest  

to zaskakujące, biorąc pod uwagę, że trisomie chromosomów 13, 18 i 21 są jedynymi trisomiami 

chromosomów autosomalnych, które w postaci regularnej są identyfikowane wśród żywo 

urodzonych noworodków.  

5.1.3 Podwójne/potrójne trisomie chromosomów autosomalnych w badaniu kosmówki po 

poronieniu 

 

W badaniach metodą aCGH w 4 kosmówkach stwierdzono obecność podwójnej trisomii 

chromosomu autosomalnego, a w 1 zidentyfikowano dodatkowe kopie aż trzech chromosomów.  

Co ciekawe, w żadnej kosmówce badanej metodą QF-PCR nie stwierdzono tego rodzaju aberracji 

chromosomowej. Można to częściowo wytłumaczyć ograniczeniem metody QF-PCR  

do identyfikacji tylko zmian liczby kopii wybranych chromosomów. Jak pokazały wyniki badań 

aCGH wśród 5 zidentyfikowanych podwójnych/potrójnych trisomii w 3 przypadkach zmiany liczby 

dotyczyły chromosomów, których liczby kopii nie obejmowała analiza w metodzie QF-PCR  

(tabela 9). A zatem nie można wykluczyć, że w powyższej metodzie kosmówki, w których 

stwierdzono trisomię pojedynczego chromosomu, faktycznie obarczone były trisomią więcej niż 

jednego chromosomu. Podwójne/potrójne trisomie odpowiadają za 0,2% do 4,2% przyczyn poronień 

[126][81]. W pojedynczych przypadkach są opisywane u żywo urodzonych dzieci, gdy występuje 

współistnienie trisomii chromosomu autosomalnego oraz trisomii chromosomu płci.  

W pracy potwierdzono, iż wystąpienie podwójnej lub potrójnej trisomii u zarodka jest mocno 

skorelowane z podwyższonym wiekiem kobiet. Pacjentki, u których w kosmówce po poronieniu 

stwierdzono podwójną lub potrójną trisomię chromosomu autosomalnego stanowiły najstarszą grupę 

kobiet (średnia wieku 37,8 lat, mediana 37) wśród wszystkich pacjentek, u których wykonano badanie 

kosmówki. Różnica wieku tych pacjentek była istotna statystycznie w stosunku   

do średniego wieku kobiet z innymi wynikami badań kosmówek po poronieniu, w tym także tych,  

u których stwierdzono trisomię pojedynczego chromosomu (<0.000001). W powyższej analizie 

statystycznej wzięto pod uwagę większość wyników badań kosmówek po poronieniu, niezależnie od 
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metody jaką była analizowana – wyłączono pacjentkę, u której w badaniu materiału  

po poronieniu stwierdzono monoploidię oraz kariotypy 48,XXY+4 i 48,XXY,+16 z uwagi na zbyt 

małą liczebność grupy (pojedyncze kosmówki). Medianę oraz średnią wieku kobiet  

i ich partnerów, w zależności od wyniku badania kosmówki po poronieniu, przedstawiono  

na rycinie 51. Chociaż uwzględniono na niej również wyniki prawidłowe, to należy zaznaczyć,  

że w grupie tej mogą kryć się również kosmówki z aberracjami chromosomowymi, które z uwagi  

na ograniczenie metody QF-PCR nie zostały za jej pomocą zidentyfikowane. 

 

 
Rycina 51. Mediana oraz średnia wieku pacjentek i ich partnerów w zależności od wyniku badania kosmówki  

po poronieniu - zbiorcza analiza wszystkich wyników badań kosmówki metodą aCGH i QF-PCR. Najstarszą 

grupę pacjentek i partnerów stanowili partnerzy, gdzie w kosmówce pacjentki stwierdzano podwójną lub potrójną 

trisomię chromosomu autosomalnego. Najmłodszą grupą mężczyzn byli partnerzy pacjentek, u których w kosmówce  

po poronieniu identyfikowano triploidię. Kobiety, u których w kosmówkach stwierdzano monosomię chromosomu X 

były najmłodszą grupą pacjentek. 
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5.1.4 Trisomie chromosomów płci w badaniu kosmówki po poronieniu 

 

Trisomie chromosomów płci częściej identyfikowane są u płodów ronionych w II i III 

trymestrze ciąży, są rzadką przyczyną utraty ciąż do 12 Hbd. Fakt ten tłumaczy obserwowaną  

w badaniach własnych niską częstość (0,85% w aCGH i 1,15% w QF-PCR) identyfikacji aberracji 

liczbowych dotyczących chromosomów płci. Do niniejszej analizy wykorzystano wyniki badań 

kosmówek pochodzących z ciąż utraconych do 22 Hbd. W badaniu metodą aCGH dodatkową kopię 

chromosomu X stwierdzono w dwóch kosmówkach, przy czym w obu powyższa aberracja 

współistniała z trisomią chromosomu autosomalnego (4 i 16). W badaniach metodą QF-PCR obraz 

wskazujący na obecność w kosmówce kariotypu 47,XXY stwierdzono w 5 kosmówkach.  

W metodzie aCGH nie analizowano statystycznie i nie porównywano z innymi kosmówkami badań 

materiałów po poronieniach, w których stwierdzono kariotyp 48,XXY,+4 oraz 48,XXY,+16  

z uwagi na zbyt małą liczebność grupy. W grupie kosmówek badanych metodą QF-PCR  

te z kariotypem 47,XXY pochodziły z ciąż ronionych na najwcześniejszym etapie ciąży (średnio 9,2 

Hbd, mediana 9) w porównaniu z kosmówkami, w których stwierdzono inne rodzaje aberracji 

chromosomowych (rycina 42). Należy jednak mieć na uwadze fakt, że wśród tych kosmówek mogą 

znajdować się takie, które poza aberracją liczby chromosomu płci, mają jeszcze dodatkową kopię 

chromosomu autosomalnego. Pacjentki oraz ich partnerzy, u których w kosmówce po poronieniu 

stwierdzano dodatkową kopię chromosomu X, stanowili najstarszą grupę partnerów (średnia wieku 

kobiet 32,4 lata, średnia wieku mężczyzn 35 lat, mediany odpowiednio 32 i 36) (rycina 36 i r37). 

5.1.5 Powtarzanie się trisomii w kolejnych ciążach  

 

Analiza wyników badań wykonanych w ramach realizacji niniejszej pracy wykazała obecność 

par, u których w badaniach kosmówek z kolejnych poronień była trisomia, w tym u trzech par 

trisomia obecna w kosmówce dotyczyła tego samego chromosomu (pary 15). Powtarzania  

się trisomii nie stwierdzono jednak statystycznie częściej, w porównaniu do sytuacji, gdzie  

w badaniu materiału z kolejnego poronienia stwierdzano inny rodzaj aberracji chromosomowej lub 

nie stwierdzano nieprawidłowości. W badaniach u żadnej pary ze stwierdzonym powtarzaniem  

się trisomii, w tym trisomii chromosomu 15, w kolejnych poronieniach, nie stwierdzono 

nieprawidłowości w kariotypie. Należy zaznaczyć jednak, że nie dysponowano danymi dotyczącymi 

wszystkich wyników badań cytogenetycznych u partnerów, objętych powyższą analizą. 

Robinson i wsp. u 52 par z poronieniami nawracającymi (122 materiałów po poronieniu) 

spowodowanymi aberracjami chromosomowymi u 8 par stwierdzili powtarzanie się aneuploidii tego 

samego chromosomu. Spośród nich, w 3 przypadkach zmiana liczby dotyczyła chromosomu pary 15. 
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Autorzy szukając dowodu na występowanie u niektórych par podwyższonego ryzyka trisomii  

u płodu, które nie byłoby związane z wiekiem matki, na podstawie opublikowanych danych nie 

potwierdzili powyższej hipotezy. Ich zdaniem, powtarzanie się tej samej trisomii  

w kolejnych ciążach nie stanowi dowodu na istnienie mozaikowatości ganadalnej u jednego  

z rodziców a raczej wynika z przypadku, gdyż częstość tego zjawiska jest porównywalna  

z prawdopodobieństwem jego wystąpienia. Cytowane badania nie potwierdziły również związku 

pomiędzy zmianami chromosomowymi w nasieniu a podwyższonym ryzykiem aneuploidii  

u zarodka - w zdecydowanej większości stwierdzane u zarodka powtarzające się trisomie były 

pochodzenia matczynego [43]. Aktualna analiza piśmiennictwa nie pozwala na wyjaśnienie, dlaczego 

zjawisko to zaobserwowano właśnie w trisomii chromosomu pary 15. Rajcan-Seprovic  

i wsp. badając w swojej pracy materiały po poronieniu pacjentki-nosicielski zrównoważonej 

translokacji der(15)t(Y;15)(q12;p13) w dwóch materiałach stwierdzili obecność trisomii 

chromosomu 15 u zarodka, a w jednym poronieniu jako przyczynę zidentyfikował tetraploidię. 

Wysunęli tym samym podejrzenie, spekulowane również przez innych autorów, iż nosicielstwo 

zrównoważonej translokacji może również zwiększać ryzyko trisomii i to nie tylko w odniesieniu  

do nosicielstwa translokacji robertsonowskiej [43][127].  

5.1.6 Monosomia chromosomu X w badaniu kosmówki po poronieniu 

 

Monosomia chromosomu X stanowiła drugą co do częstości w przypadku aCGH i trzecią  

w przypadku QF-PCR, aberrację chromosomową stwierdzaną w kosmówce. Przy zastosowaniu 

obydwu metod możliwa była identyfikacja kariotypów mozaikowych w kosmówce z linią 

nieprawidłową 45,X. Łącznie kariotyp mozaikowy 45,X/46,XX stwierdzono w dwóch kosmówkach, 

a kariotyp 45,X/46,XY w jednej. Interesujące wyniki uzyskano analizując wiek kobiet, u których  

w badaniu kosmówek po poronieniu stwierdzono monosomię chromosomu X. Pacjentki, u których  

w kosmówce stwierdzono powyższą aberrację chromosomową, stanowiły grupę najmłodszych kobiet 

niezależnie, czy kosmówki badane były metodą aCGH czy QF-PCR (rycina 22 i rycina 34).  

W analize zbiorczej wszystkich kosmówek, w których stwierdzono monosomię chromosomu  

X, również stwierdzono najmłodszy wiek pacjentek z powyższym wynikiem kosmówki  

po poronieniu (rycina 49). Jest to zgodne z doniesieniami z piśmiennictwa, które zwracają uwagę  

na fakt odwrotnej zależności wieku kobiety od częstości występowania monosomii chromosomu  

X u zarodka [128][129].  
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5.1.7 Poliploidie w badaniu kosmówki po poronieniu 

 

W badaniach metodą QF-PCR częściej niż w aCGH identyfikowano triploidię (15,2%  

vs 9,3%), co z dużym prawdopodobieństwem wynika z ograniczenia metody aCGH  

w identyfikacji poliploidii. Poliploidie stanowią częstą przyczynę poronień. Wśród nich najczęściej 

występuje triploidia, którą stwierdza się w około 2% zapłodnień [80]. Triploidia polega  

na obecności dodatkowego, haploidalnego materiału genetycznego u zarodka. Dodatkowy materiał 

może być pochodzenia ojcowskiego i wynikać z zapłodnienia komórki jajowej diploidalnym 

plemnikiem lub jednej komórki jajowej przez dwa plemniki. W sytuacji, gdy dodatkowy materiał 

genetycznych jest pochodzenia ojcowskiego, w ciąży obserwować możemy obraz częściowego 

zaśniadu groniastego, łożysko jest duże [80]. Rzadziej triploidia jest wynikiem zapłodnienia 

diploidalnej komórki jajowej przez haploidalny plemnik. W tej drugiej sytuacji płód i łożysko  

są małe. Triploidia bardzo rzadko opisywana jest wśród żywo urodzonych noworodków, natomiast 

często jako przyczyna poronienia. Wśród żywo urodzonych występuje z częstością 1:10 000 urodzeń. 

W przypadku triploidii pochodzenia matczynego zwykle opisuje się dłuższe przeżycie noworodków 

w porównaniu z noworodkami z triploidia pochodzenia ojcowskiego. Menten i wsp. w swoich 

badaniach stwierdzili, że zastosowanie metody cytometrii przepływowej razem w metodą aCGH 

pozwala na identyfikację w kosmówkach dodatkowo 9% triploidii, które nie były widoczne  

w badaniu metodą mikromacierzy [130]. Ograniczeniem metody aCGH jest ograniczona możliwości 

identyfikacji poliploidii takich jak 69,XXX, 92,XXXX oraz 92,XXYY. Shen i wsp. publikując 

wyniki badań 436 materiałów po poronieniu metodą aCGH, stwierdzili wśród wyników 

prawidłowych więcej kosmówek z kariotypem żeńskich w stosunku do kosmówek z kariotypem 

męskim (110 v 101) [87]. Autorzy doszukują się przyczyny powyższej różnicy w obecności  

w części kosmówek kariotypu 69,XXX, który może zostać nieidentyfikowany w badaniu aCGH. 

Wobec powyższego ograniczenia metody aCGH, wynik badania kosmówki może być uznany  

za prawidłowy żeński, pomimo rzeczywistej obecności w kosmówce liczbowej aberracji 

chromosomowej. Podobne wyniki stwierdzono w badaniach własnych, gdzie wśród prawidłowych 

wyników badań kosmówki analizowanych metodą aCGH w 96 (53,9%) stwierdzono płeć żeńską,  

w 82 (46,1%) płeć męską. Choć nie można wykluczyć, że wśród wyników prawidłowych żeńskich, 

znajdowały się kosmówki z kariotypem 69,XXX lub inną poliplodią, która może nie zostać wykryta  

w powyższym badaniu, to podobne różnice stwierdzono także w kosmówkach analizowanych metodą 

QF-PCR (54,5% v 45,6%), co nie pozwala na jednoznaczne poparcie powyższej tezy. 
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5.1.8 Zmiany strukturalne w badaniu kosmówki po poronieniu 

 

Identyfikacja zmian strukturalnych w kosmówkach możliwa była tylko w tych materiałach  

po poronieniu, które badane były metodą aCGH. Zmiany strukturalne stanowiły trzecią  

co do częstości zmianę chromosomową identyfikowaną w powyższej metodzie. Wśród 

zidentyfikowanych zmian, większość stanowiły zmiany o charakterze CNVs, których rozmiar nie 

przekraczał 5Mb. W pracy wytypowano wybrane geny znajdujących się w regionach CNVs, które 

zostały stwierdzone w badanych kosmówkach po poronieniu, a które zdaniem autorki mogą mieć 

związek z etiologią utraty ciąży (tabela 11). Od momentu wprowadzenia metody aCGH  

do diagnostyki przyczyn poronień samoistnych trwa dyskusja na temat klasyfikacji zmian  

o charakterze CNVs. Dotychczas diagnostyka materiału po poronieniu w oparciu o metodę 

porównawczej hybrydyzacji genomowej do mikromacierzy opierała się, i nadal w wielu przypadkach 

opiera się, na stosowaniu mikromacierzy o małej rozdzielczości. Ułatwia to interpretację wyników 

uzyskanych badań - możliwa jest identyfikacja dużych rearanżacji chromosomowych >1Mb,  

co do których patogenności nie ma większych wątpliwości. Wraz z pierwszymi publikacjami na temat 

zastosowania aCGH o wysokiej rozdzielczości, coraz częściej pojawia się pytanie, które CNVs 

zakwalifikować jako patogenne, które jako zmianę o niejasnej patogenności, a które jako polimorfizm 

bez znaczenia dla przebiegu ciąży i rozwoju zarodka. Viaggi i wsp. zbadali 40 kosmówek  

po poronieniu pochodzących z ciąży utraconych w I trymestrze, w których w badaniu kariotypu 

metodami klasycznej cytogenetyki wykluczono aberracje chromosomwe. Przy zastosowaniu aCGH  

o rozdzielczości 100kb łącznie autorzy zidentyfikowali 45CNVs wielkości od 120kb-4,3Mb. Wśród 

nich 31 zostało przez autorów zakwalifikowanych jako częste CNVs, natomiast 14 jako unikatowe, 

nieopisane dotychczas w bazach danych analizujących częstość CNVs w populacjach. Pomimo,  

iż większość zidentyfikowanych w cytowanej pracy zmian miało charakter częstych CNVs, autorzy 

nie przekreślili jednoznacznie ich związku z etiologia poronienia [55]. W odniesieniu do rearanżacji 

genomowych przyjęte zostało, że CNVs wielkości >1Mb, de novo oraz te, w regionie których 

znajdują się geny o funkcji istotnej dla rozwoju zarodkowego, zostają zwykle 

uznane/zakwalifikowane jako patogenne [55][63]. Przyglądając się jednak również tym częstym  

w populacji CNVs i mniejszym niż 1Mb nie można jednoznacznie wykluczyć ich związku  

z niepowodzeniami rozrodu. Bagheri i wsp. analizując 396 CNVs zidentyfikowanych przez 4 autorów 

łącznie w 101 kosmówkach stwierdzili, że wśród nich znajduje się 372 rearanżacji o charakterze 

częstych CNVs i 24 rearanżacji rzadkich. Choć w regionach rzadkich CNVs stwierdzili większą 

liczbę genów w stosunku do częstych CNVs, to ich zdaniem fakt, że rearanżacja genomowa 

występuje z dużą częstością w populacji wcale nie wyklucza jej patogenności. Również fakt 
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występowania tej samej rearanżacji genomowej u zdrowego rodzica nie przesądza o jego 

niepatogennym charakterze. W sytuacji, gdy CNVs zawiera geny ulegające imprintingowi, geny 

istotne dla rozwoju zarodka/łożyska lub  jeżeli geny w regionie CNVs ulegają zmiennej ekspresji,  

to nawet ich rodzinny charakter nie wyklucza ich powiązania z nieprawidłowym rozwojem ciąży. 

Bagheri i wsp. w regionach częstych CNVs stwierdzili obecność genów związanych m.in. z reakcją 

immunologiczną i innymi procesami istotnymi dla przebiegu ciąży [63].  

 

5.1.8.1 Rearanżacje w regionie 3p21 

 

Wśród zidentyfikowanych strukturalnych rearanżacji genomowych w 6 kosmówkach 

stwierdzono rearanżacje w regionie 3p21. Region ten wydaje się bardzo interesujący z punktu 

widzenia poszukiwania jednogenowych przyczyn poronień. Choć zmiany w powyższym regionie 

chromosomowym nie zostały dotychczas opisane w kosmówkach po poronieniu, to warto zwrócić 

uwagę na gen zlokalizowany w powyższym locus. Gen DAG1 (OMIM* 128239) koduje 

podjednostkę alfa i beta dystroglikanu. Alfa dystroglikan tworzy receptor błonowy dla wirusów  

z rodziny arenaviridae natomiast beta dystroglikan jest podjednostką wewnątrzbłonową, która 

zakotwicza błonę komórkową w macierzy pozakomórkowej [131]. U ludzi niedobór podjednostki 

alfa dystroglikanu spowodowany homozygotyczną mutacją w genie DAG1 powoduje objawy 

dystrofii mięśniowych – zespołu Walker-Walburg (OMIM #616538) oraz łagodniejszej postaci 

obręczowo-kończynowej typu 2B (LGMD2P) (OMIM #613818). Badania na modelach mysich 

pokazały, że wyłączenie funkcji genu DAG1 powoduje obumarcie zarodka [104]. Poszukuje się 

zatem związku pomiędzy niezaburzoną funkcją genu DAG1 a prawidłowym procesem implantacji 

zarodka i przebudową łożyska na wczesnym etapie ciąży. Sugeruje się, iż prawidłowy poziom  

alfa-dystroglikanu może być istotny dla niezaburzonego przebiegu ciąży nie tylko na wczesnym 

etapie rozwoju zarodkowego [131]. Santhanakrishnan i wsp. stwierdzili, iż poziom mRNA białka 

dag1 w łożysku myszy rośnie pomiędzy 8 a 12 dniem od zapłodnienia a następnie istotnie 

statystycznie maleje powyżej 14 dnia [131]. Identyfikacja rearanżacji w regionie 3p21 aż w sześciu 

kosmówkach otwiera bardzo interesujący kierunek dalszych badań. 

5.1.9 Wpływ wywiadu położniczego pacjentki na występowanie aberracji chromosomowych u 

zarodka i płodu 

Jak udowodniły przeprowadzone analizy wyników badań kosmówek, wraz z wzrastającą 

liczbą poprzednich poronień zmniejsza się odsetek kosmówek z aberracjami chromosomowymi 

(rycina 27 i rycina 40). W badaniach kosmówek metodą QF-PCR nie stwierdzono istotnego 
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statystycznie trendu analizujące odsetek wyników nieprawidłowych w zależności od kolejności 

poronienia, z którego pochodził badany materiał. W obu grupach kosmówek badanych zarówno 

metodą aCGH jak i QF-PCR zauważono jednak malejący odsetek kosmówek z aberracjami 

chromosomowymi wraz ze wzrastającą liczbą poprzednich poronień. Przemawia to za słusznością 

tezy, iż przyczyną poronień nawracających są inne, poza chromosomowe lub nawet pozagenetyczne 

czynniki [1].  

Największe prawdopodobieństwo identyfikacji aberracji chromosomowej u zarodka jest  

w grupie kosmówek pochodzących z ciąż utraconych na etapie ciąży wczesnej tj. 7-12 Hbd  

(tabela 13 i tabela 19). W badaniach metodą aCGH w ponad 60% kosmówek pochodzących z ciąż 

utraconych w powyższym okresie, zidentyfikowano aberrację chromosomową. W badaniach  

QF-PCR odsetek kosmówek z aberracjami, z ciąż które zostały utracone pomiędzy 7-12 Hbd był 

nieznacznie niższy (55,4%). Najmniej wyników nieprawidłowych stwierdzono w kosmówkach z ciąż 

utraconych >=12 Hbd (grupa III).  Stanowi to potwierdzenie tezy, iż im późniejszy tydzień utraty 

ciąży, tym mniejsze prawdopodobieństwo identyfikacji aberracji chromosomowej u zarodka.   

Analizując wyniki badań kosmówki w zależności od deklarowanego przez pacjentki sposobu 

uzyskania ciąży, z której pochodził badany materiał, największy odsetek wyników nieprawidłowych 

(66,6% w aCGH i 81,8% w QF-PCR) stwierdzono w grupie kosmówek z ciąż uzyskanych dzięki 

inseminacji nasieniem partnera (tabel 16, tabela 22). Ponieważ w grupie kosmówek z ciąż uzyskanych 

dzięki zastosowaniu IVF odsetek wyników prawidłowych i nieprawidłowych był taki sam (aCGH) 

lub zbliżony (QF-PCR) nie można jednoznacznie stwierdzić, czy zastosowanie metod 

wspomaganego rozrodu zwiększa ryzyko występowania aberracji chromosomowych u zarodka. 

Opisano zwiększoną częstość disomii chromosomów w nasieniu mężczyzn z zaburzeniami 

spermatogenezy. Rubio i wsp. w grupie mężczyzn z oligozoospermią stwierdzili w plemnikach 

zwiększoną częstość disomii chromosomów płci oraz chromosomów pary 18 i 21  [46]. Zebrane  

od pacjentek dane nie zawierały informacji na temat wyników badania nasienia.  Nie można zatem 

jednoznacznie poprzeć tezy, postawionej m.in. przez cytowanych powyżej autorów, że mężczyźni  

z nieprawidłowymi wynikami badania nasienia są w grupie podwyższonego ryzyka wystąpienia 

aneuploidii u potomstwa. Bettio i wsp. analizując wyniki badań kariotypów 277 kosmówek, nie 

stwierdził znaczących różnic w częstości aberracji chromosomowych w grupie kosmówek 

pochodzących z ciąż uzyskanych w sposób naturalny, w stosunku do tych uzyskanych przy pomocy 

technik zapłodnienia pozaustrojowego [132].     
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5.1.10 Wyniki badań kariotypu u partnerów doświadczających poronień samoistnych.  

 

W badaniach własnych u 647 par uzyskano dane dotyczące wyników kariotypów. Uzyskane 

w ankietach dane pozwolił ma stwierdzenie nosicielstwa aberracji chromosomowych  

u 26 pacjentów (tabela 25), co stanowiło 4% wszystkich uzyskanych wyników. U 18 stwierdzono 

nosicielstwo translokacji, u 6 zidentyfikowano kariotyp mozaikowy a u 2 pacjentek w badaniu 

kariotypu stwierdzono nosicielstwo inwersji. Translokacje występowały nieznacznie częściej  

u kobiet. Wynik uzyskanych danych są kolejnym potwierdzeniem faktu, iż aberracje chromosomowe 

są stwierdzane częściej u par doświadczających niepowodzeń rozrodu w stosunku do grupy bez 

niepowodzeń ciążowych w wywiadzie. Znalezienie aberracji chromosomowej  

u jednego z partnerów, choć plasuje parę w grupie podwyższonego ryzyka niezrównoważenia 

materiału genetycznego u zarodka to wcale nie przesądza o przebiegu kolejnych ciąż [75]. 

Badanie cytogenetyczne jest wykonywane celem ewentualnej klasyfikacji pacjentów  

do grupy podwyższonego ryzyka niezrównoważenia materiału genetycznego u potomstwa.  

To niezrównoważenie u zarodka/płodu w głównej mierze doprowadza do poronienia/obumarcie 

ciąży, choć w niektórych przypadkach może również skutkować posiadaniem przez parę chorego 

potomstwa. Częstość nosicielstwa zrównoważonych aberracji chromosomowych w populacji ogólnej 

szacuje się na 0,5% natomiast wśród par doświadczających przynajmniej dwóch utrat ciąży odsetek 

aberracji chromosomowych określa się na 3-5%. Najczęściej wśród nich identyfikuje się translokacje, 

szczególnie translokacje robertsonowskie, które dotyczą chromosomów akrocentrycznych. 

Translokacje częściej stwierdza się wśród kobiet doświadczających poronień nawracających niż 

wśród mężczyzn. Nosicielstwo translokacji zrównoważonej u mężczyzn zwykle prowadzi  

do zaburzeń spermatogenezy, a co za tym idzie do zaburzeń płodności [133].  Carp i wsp. w badaniach 

retrospektywnych 916 par doświadczających co najmniej trzech utrat ciąży, u ponad 10% stwierdzili 

obecność aberracji chromosomowej, z czego najczęściej występowały translokacje (52% wyników 

nieprawidłowych), inwersje i kariotypy mozaikowe stwierdził odpowiednio u 26% i 22% pacjentów 

z nieprawidłowym kariotypem [134]. Tak wysoki odsetek nieprawidłowych kariotypów w badanej 

grupie autor wyjaśniał doborem grupy badanej – pacjenci z ośrodka wysokiej referencyjności, 

kierowani po wykluczeniu innych, pozagenetycznych przyczyn poronień nawracających.  
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Tabela 25. Zestawienie wszystkich nieprawidłowych wyników badań kariotypu pacjentek i ich partnerów, niezależnie od metody jaką kosmówka była badana. 

W tabeli uwzględniono kolejność poronienia, z którego pochodził badany materiał oraz sposób uzyskania ciąży, z której pochodziła badana kosmówka. Łącznie stwierdzono 

26 par, u których jeden z partnerów był nosicielem aberracji chromosomowej. W przypadku nosicielstwa zmiany chromosomowej u jednego z partnerów w większości 

kosmówek po poronieniu u pacjentki nie stwierdzano nieprawidłowości chromosomowych. 

Lp Kariotyp pacjentki * Kariotyp partnera * Kolejność 
poronienia** 

Sposób 
zapłodnienia*** 

Metoda 
badania 

kosmówki 

Wynik badania kosmówki**** 

Rodzaj aberracji chromosomowej 

TRANSLOKACJE 

1. P 46,XY,t(15;17) P1 naturalne QF-PCR prawidłowy 

2. P 46,XY,t(4;8) P3 naturalne QF-PCR prawidłowy 

3. 
P 46,XY,t(1;5;18) P2 

naturalne 
> 1 roku starań o ciążę 

QF-PCR 
trisomia 16 

4. P 46,XY,t(8;10) P2 naturalne QF-PCR prawidłowy 

5. 
P 46,XY,t(10;14) P2 

naturalne  
> 1 roku starań o ciążę 

QF-PCR 
prawidłowy 

6. P 46,XY,t(11;22) P3 naturalne QF-PCR prawidłowy 

7. 46,XX,t(3;15) P P2 naturalne QF-PCR prawidłowy 

8 46,XX,t(4;8) P P2 naturalne QF-PCR trisomia 13 

9. 46,XX,t(15;21) P P2 naturalne QF-PCR trisomia 21 

10. 46,XX,t(12;15) P P4 naturalne QF-PCR prawidłowy 

11. 46,XX,t(6;14) P P2 naturalne QF-PCR prawidłowy 

12. 
46,XX,t(6;15) 

P 
P6 

naturalne  
> 1 roku starań o ciążę 

QF-PCR 
prawidłowy 

13. 46,XX,t(1;2) P P2 naturalne QF-PCR prawidłowy 

14. 46,XX,t(15;16) P P2 naturalne aCGH rearanżacja + trisomia 16 

15. 
46,XX,t(1;19) 
 

 
P 

P2 naturalne 
 

 
aCGH 

rearanżacja 

P3 rearanżacja 

16. 46,XX,t(2;9) P P2 naturalne aCGH rearanżacja 

17. P 45,XY,t(21;22) P1 naturalne aCGH monosomia X 

18. P 46,XY,t(13;14) P1 IVF aCGH prawidłowy 
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KARIOTYPY MOZAIKOWE 

19. 
45,X[4]/46,XX[46] 

P 
P1 

naturalne 
> 1 roku starań o ciążę 

 
QF-PCR trisomia 16 

20. 45,X[3]/46,XX[47] P P2 naturalne QF-PCR prawidłowy 

21. P 47,XXY[2]/46,XY[48] P4 naturalne aCGH prawidłowy 

22. P 45,X[3]/46,XY[47] P3 naturalne aCGH trisomia 15 

23. P 45,X[3]/46,XY[47] P2 naturalne QF-PCR prawidłowy 

24. 

46,XX,+21,der(21;21)[3]/46,XX[47]  

 
P 

P4 inseminacja 
nasieniem partnera 

 

 
QF-PCR 

trisomia 16 

P5 naturalne prawidłowy 

 
 

INWERSJE 

25. 46,XX,inv(3) P P1 IVF QF-PCR prawidłowy 

26. 46,XX,inv(12) P P2 naturalne aCGH trisomia 2 
*P – kariotyp prawidłowy 

** P1-P6 kolejność poronienia, gdzie P1-poronienie pierwsze, P6 – poronienie szóste 

***IVF – zapłodnienie pozaustrojowe 

****szczegółowy opis rodzaju rearanżacji zidentyfikowanych w kosmówce po poronieniu u partnerów – nosicieli aberracji chromosomowych przedstawiono w tabeli 14. 
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5.2 Nowy algorytm diagnostyczny w zakresie badań genetycznych u par doświadczających 

poronień samoistnych  

 

Z przeprowadzonej analizy wyników badań kosmówki wynika, że większość wyników 

nieprawidłowych w kosmówce po poronieniu występuje wśród partnerów z prawidłowymi wynikami 

badań kariotypu. Wyjątek stanowią strukturalne aberracje chromosomowe, które statystycznie 

częściej występują w kosmówce w przypadku nosicielstwa przez rodzica, a głównie matkę aberracji 

chromosomowej. A zatem nieprawidłowości w kariotypie stwierdzane są zdecydowanie  

i statystycznie częściej w przypadku, gdy przyczyną poronienia jest strukturalna rearanżacja 

genomowa u zarodka w stosunku do sytuacji gdy kariotyp zarodka jest prawidłowy. Wyniki analiz 

wykonanych w ramach realizacji niniejszej pracy pokazały, że gdy w kosmówce po poronieniu 

stwierdzono strukturalną aberrację chromosomową, u 19% (4/21) par stwierdzono nosicielstwo 

aberracji chromosomowej u jednego z partnerów. Znacznie mniejszy odsetek nieprawidłowych 

kariotypów wśród partnerów (1,9%, 2/106) stwierdzono gdy kariotyp zarodka/płodu w badaniu 

kosmówki po poronieniu metodą aCGH określany był jako prawidłowy. Zależność tą zanalizowano 

tylko dla grupy wyników badań kosmówki wykonanych metodą aCGH z uwagi na fakt, iż tylko  

ta metoda umożliwia identyfikację strukturalnych rearanżacji genomowych.  

Według przyjętego aktualnie standardu, badanie kariotypu u partnerów ma na celu 

identyfikację zrównoważonych aberracji chromosomowych u któregoś z nich, co docelowo  

ma przełożyć się na określenie rokowania dotyczącego przebiegu kolejnej ciąży, ryzyka kolejnych 

poronień oraz ryzyka związanego z urodzeniem dziecka z niezrównoważona aberracją 

chromosomową. Amerykańskie Towarzystwo Medycyny Rozrodu (ASRM) w swoich 

rekomendacjach wydanych w 2012r. a zatem ponad 6 lat temu, już zwróciło uwagę na fakt,  

iż wysoki odsetek poronionych ciąż obarczonych jest aberracją chromosomową, natomiast mały 

odsetek partnerów doświadczających poronień jest nosicielem zmiany chromosomowej [2]. Wydaje 

się, że ważniejszymi czynnikami decydującymi o przebiegu ciąży są wiek matki, liczba poprzednich 

poronień, kariotyp poronionego zarodka niż kariotyp obojga rodziców. Shen i wsp. w swoich 

badaniach 436 kosmówek po poronieniu zmiany strukturalne stwierdzili w 5,3% wyników 

nieprawidłowych. Wśród 23 zidentyfikowanych w kosmówkach zmian strukturalnych u 17 par 

uzyskano informację na temat wyników kariotypów. Dwóch partnerów było nosicielem 

zrównoważonej translokacji widocznej w klasycznym badaniu kariotypu, natomiast u dwóch 

kolejnych nosicielstwo submikroskopowej zrównoważonej translokacji stwierdzono w metodzie 

FISH dopiero po analizie wyniku badania kosmówki po poronieniu [87]. Powyższy wynik, zdaniem 
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autorów, stanowi uzasadnienie do stosowania całogenomowych, wysokorozdzielczych technik 

molekularnych w ocenie kariotypu płodu celem identyfikacji zmian w materiale po poronieniu 

mogących sugerować zmiany submikroskopowe u jednego z rodziców.  W badaniach własnych 

aberracje chromosomowe i mikrorearanżacje chromosomowe stwierdzono w 56,6% materiałów  

po poronieniu badanych metodą aCGH. Zdecydowaną większość z nich stanowiły aneuploidie  

i poliploidie, a zatem zmiany, które powstają na etapie gametogenezy, zwykle  

bez związku z nosicielstwem zmian chromosomowych u rodziców. Biorąc zatem po uwagę fakt,  

że większość identyfikowanych w materiale po poronieniu zmian ma charakter zmiany de novo, 

identyfikacja liczbowej aberracji chromosomowej w materiale po poronieniu może już na tym etapie 

diagnostyki pozwolić na udzielenie rodzinie porady genetycznej. Z drugiej strony, niewykrycie  

u zarodka/płodu zmiany chromosomowej powinno być sygnałem do rozpoczęcia wielokierunkowej, 

pozagenetycznej diagnostyki u pary doświadczającej poronienia [114]. Popescu i wsp. w najnowszej 

pracy opublikowanej na łamach Human Reproduction udowadniają, że zbadanie materiału  

po poronieniu metodą aCGH jako pierwszy etap diagnostyki pary z niepowodzeniami rozrodu  

w diagnostyce przyczyn poronień obniża koszty diagnostyki pary o nawet 50% [135]. Aktualnie wiele 

ośrodków zajmujących się diagnostyką par doświadczających poronień proces diagnostyczny 

przyczyn niepowodzeń rozrodu rozpoczyna od badania genetycznego materiału po poronieniu  

i to wynik tego badania decyduje o dalszym postępowaniu w zakresie również badań genetycznych 

u partnerów [9]. W przypadku, gdy w materiale po poronieniu wykluczona zostanie obecność 

aberracji chromosomowej i rearanżacji genomowej, para ma wszczętą pełną, pozagenetyczną 

diagnostykę w kierunku przyczyn poronień w tym między innymi badania z krwi kobiety w kierunku 

zespołu antyfosfolipidowego, oznaczenie poziomu TSH i w wybranych sytuacjach przeciwciał anty-

TPO, oznaczenie poziomu glukozy na czczo lub Hb1a, poziomu prolaktyny i in. [9]. Prawidłowy 

wynik badania kosmówki po poronieniu metodą aCGH nie stanowi wskazania do badania kariotypu 

u partnerów. W przypadku stwierdzenia u zarodka liczbowej aberracji chromosomowej również 

odstępuję się od dalszych poszukiwań genetycznych nieprawidłowości wśród partnerów ponieważ 

znaleziono przyczynę poronienia. Gdy natomiast u poronionego zarodka/płodu identyfikuję się 

niezrównoważoną strukturalną aberrację chromosomową u obojga partnerów wykonuje się badanie 

kariotypu celem poszukiwania aberracji chromosomowych. Wyniki badań własnych potwierdzają 

słuszność powyższego postępowania i pozwalają zdaniem autorki na zaproponowanie nowego 

algorytmu postępowania diagnostycznego w zakresie badań genetycznych u par doświadczających 

poronień samoistnych, gdzie decydujące znaczenie ma wynik badania genetycznego kosmówki po 

poronieniu metodą aCGH (rycina 52).  
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Rycina 52. Propozycja algorytmu postępowania diagnostycznego w zakresie badań genetycznych u par doświadczających poronień w oparciu o wynik badania 

genetycznego kosmówki po poronieniu
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Nosicielstwo translokacji u jednego z partnerów jest czynnikiem zwiększającym ryzyko 

poronień. Opcją „terapeutyczną” proponowana aktualnie parom doświadczającym poronień,  

u których jeden z partnerów jest nosicielem zrównoważonej aberracji chromosomowej, jest 

diagnostyka preimplantacyjna (PGD). Diagnostyka preimpalntacyjna pozwala na zbadanie materiału 

genetycznego komórki jajowej przed zapłodnieniem lub zarodka przed wprowadzeniem do jamy 

macicy. W odróżnienie od skryningu preimplantacyjnego (PGS), metoda diagnostyki 

preimpalnatcyjnej nakierowana jest na identyfikację konkretnej zmiany genetycznej, którą 

podejrzewamy u zarodka na podstawie obciążonego wywiadu rodzinnego. W przypadku nosicieli 

translokacji zrównoważonej pokładano nadzieję w PGD jako metodzie, która zwiększy odsetek 

zdrowych, żywo urodzonych dzieci wśród nosicieli translokacji poprzez wykluczenie zarodków 

obarczonych niezrównoważoną aberracją chromosomową. Ikuma i wsp. porównali grupę  

89 pacjentów – nosicieli translokacji zrównoważonych. U 52 do zapłodnienia doszło w sposób 

naturalny, 37 zdecydowało się na zapłodnienie metodą IVF z poprzedzającym PGD. Autorzy 

stwierdzili porównywalny (65,4% v 67,6%) współczynnik żywych urodzeń (LBR – live birth rate)  

w obydwu grupach [136]. Nasuwa się zatem pytanie jaki jest cel badania kariotypu u partnerów 

doświadczających poronień skoro zastosowanie metody PDG nie zwiększa znacząco współczynnika 

LBR u par z nosicielstwem translokacji?. Autorzy są zgodni, iż nosicielstwo translokacji zwiększa 

ryzyko poronień, a zastosowanie u pary IVF z PGD zmniejsza odsetek ciąż poronionych u nosicieli 

translokacji, plasując je w wartościach obserwowanych w populacji ogólnej [137][9]. Fischer i wsp. 

analizując wyniki PGD wśród  par – nosicieli zrównoważonych aberracji chromosomowych 

doświadczających trzech lub więcej utrat ciąży, stwierdzili, iż po zastosowaniu diagnostyki 

preimplantacynej znacząco obniża się współczynnik utrat ciąży (miscarriage rate)  

w stosunku do poprzednich ciąż pacjentów włączonych do badania (13% v 88,5%) oraz znacznie 

skraca to czas oczekiwania na uzyskanie ciąży (< 3miesięcy vs 6 lat) [138]. Z punktu widzenia jednak 

współczynnika LBR, gdy w materiale po poronieniu u nosiciela zrównoważonej aberracji 

chromosomowej nie stwierdzimy zmian chromosomowych, zastosowanie techniki PDG wydaje się 

nieuzasadnione [134].  

Badanie materiału po poronieniu ma nieocenioną wartość diagnostyczną, rokowniczą ale 

również naukową. Pozwala na określenie przyczyny utraty ciąży oraz na określenie rokowania dla 

pary dotyczącego przebiegu kolejnych ciąż. Poznanie kariotypu poronionego zarodka pozwala 

również na stałe poszerzanie naszej wiedzy na temat nowych mechanizmów związanych  

z zaburzeniami rozrodu u pacjentów. Nie bez znaczenia jest dobór metody diagnostyki genetycznej 

jaką zostanie zbadany materiał genetyczny kosmówki po poronieniu. Jak pokazały wyniki niniejszej 

pracy, zdecydowanie lepszą wartość diagnostyczną ma technika całogenomowej, wysokorozdzielczej 
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oceny kariotypu jaka jest metoda aCGH. Ponad 10-letnie doświadczenia  

z zastosowaniem metody aCGH w badaniu kosmówki po poronieniach w diagnostyce ich przyczyn 

pozwoliło na stwierdzenie, iż badanie to powinno stać się nieodłącznym, etapem  diagnostyki u par 

doświadczających poronień. Biorąc jednak pod uwagę wysoki koszt badania, aktualny brak 

możliwości finansowania badania genetycznego kosmówki po poronieniu przez Narodowy Fundusz 

Zdrowia oraz opierając się na doświadczeniu innych autorów, badanie takie powinno być zalecane  

u wszystkich par w toku diagnostyki po drugiej utracie ciąży [139][140]. Otrzymanie informacji  

na  temat obecność zmian w materiale genetycznym u poronionego zarodka, pozwala  

na ukierunkowanie dalszych badań u pary. Fakt ten potwierdziły wyniki badań wykonanych  

w ramach realizacji niniejszej pracy. Należy jednocześnie zaznaczyć, że celem autorki nie było 

umniejszanie ważności badania kariotypu w postępowaniu diagnostycznym u par  

z niepowodzeniami rozrodu. Badanie to nadal powinno być ważnym elementem diagnostyki. Warto 

jednak rozważyć dobór kryteriów do badania cytogenetycznego u par z niepowodzeniami rozrodu. 

Samo kryterium ilości poronień w wywiadzie  wydaje się być niewystarczające. W przypadku, gdy 

badanie genetyczne kosmówki metodą aCGH stanie się pierwszym etapem diagnostyki par 

doświadczających poronień, badanie kariotypu u partnerów powinno być wykonywane głównie  

w przypadku stwierdzenia u zarodka aberracji strukturalnej. Jak pokazały wyniki niniejszej pracy, 

jest to grupa najwyższego ryzyka posiadania aberracji chromosomowej w badaniu kariotypu.  
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6. WNIOSKI 

1. Aberracje chromosomowe u zarodka/płodu są najczęstszą przyczyną poronień samoistnych. 

2. Wraz z wzrastającą liczbą poprzednich poronień u pacjentki maleje częstość identyfikacji 

aberracji chromosomowych u zarodka/płodu. 

3. Liczbowe aberracje chromosomowe są zwykle stwierdzane w materiale po poronieniu  

u pacjentów z  prawidłowymi wynikami badań kariotypu. W przypadku, gdy przyczyną utraty 

ciąży są strukturalne rearanżacje genomowe u zarodka/płodu para ma podwyższone ryzyko 

nosicielstwa zrównoważonej aberracji chromosomowej w kariotypie.   

4. W regionach, które u zarodka/płodu uległy rearanżacjom genomowym znajdują się regiony 

krytyczne związane ze znanymi zespołami mikrodelecyjnymi/mikroduplikacyjnymi oraz 

geny, które mogą być powiązane z prawidłowym rozwojem zarodkowym.  

5. Badanie genetyczne metodą aCGH materiału po poronieniu celem ustalenia jego przyczyny 

powinno stanowić początkowy i nieodłączny etap genetycznej diagnostyki u par 

doświadczających poronień, decydujący o dalszym postepowaniu u pacjentów. 
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7. STRESZCZENIE 

Poronienia samoistne są częstym powikłaniem przebiegu ciąży. O wadze problemu świadczyć 

powinien fakt, że 10-25% klinicznie potwierdzonych ciąż kończy się poronieniem,  

a odsetek ciąż utraconych na etapie ciąży biochemicznej, czyli przed jej rozpoznaniem klinicznym, 

może być nawet kilkakrotnie większy. Badania nad poznaniem etiologii poronień trwają od lat. 

Pomimo obserwowanego w ostatnim dziesięcioleciu intensywnego rozwoju badań genetycznych, 

obrazowych, biochemicznych czy immunologicznych, nadal w wielu przypadkach lekarz nie jest  

w stanie odpowiedzieć pacjentom na pytanie, co było przyczyną utraty ich ciąży.  

Zmiany liczby i struktury chromosomów u zarodka są najczęstszą przyczyną poronień 

samoistnych. Identyfikujemy je w 45%-70% kosmówek po poronieniu. Zmiany liczbowe stwierdzane 

u poronionego zarodka mogą mieć charakter aneuploidii (trisomie, monosmia chromosomu X) lub 

poliploidi. Wraz z wprowadzeniem do badań materiału po poronieniu diagnostyki całogenomowej, 

wysokorozdzielczej metody oceny kariotypu jaką jest porównawcza hybrydyzacja genomowa  

do mikromacierzy (aCGH), zakres identyfikowanych w kosmówkach po poronieniu zmian poszerzył 

się o grupę strukturalnych, często submikroskopowych aberracji chromosomowych. 

Celem pracy było określenie częstości występowania aberracji chromosomowych  

i rearanżacji genomowych w grupie łącznie 1244 kosmówek po poronieniu. Analizie statystycznej 

poddano wyniki badań kosmówek wykonane w latach 2011-2016 w Laboratorium Centrum Genetyki 

Medycznej Genesis w Poznaniu. Materiały po poronieniu badane były dwoma metodami aCGH (417 

kosmówek) i QF-PCR (827 kosmówek). W pracy skorelowano wyniki uzyskanych badań 

genetycznych kosmówki m.in. z danymi dotyczącymi wieku pacjentek, których materiał  

po poronieniu był badany, wywiadu dotyczącego przebiegu ciąży, z której pochodził badany materiał 

oraz danymi dotyczącymi sposobu zakończenia poprzednich ciąż pacjentki. Przedstawiono również 

wyniki badań kariotypu pacjentek doświadczających poronień oraz ich partnerów.  

Na podstawie badań wykonanych w ramach realizacji niniejszej pracy stwierdzono,  

że trisomie są najczęstszą liczbową aberracją chromosomową stwierdzaną w materiale  

po poronieniu. Dodatkowe kopie chromosomów autosomalnych stwierdzano w 33% kosmówek  

po poronieniu, które badane były metodą aCGH i 36% kosmówek analizowanych metodą  

QF-PCR. Najliczniejszą grupą trisomii stwierdzanych w kosmówkach po poronieniu były dodatkowe 

kopie chromosomu 16 stwierdzone łącznie w 8,9% badanych kosmówek.  

Jak udowodniono w pracy, aberracje strukturalne stanowią trzecią co do częstości aberrację 

chromosomową stwierdzaną w kosmówkach po poronieniu. Identyfikowane one były tylko  

w kosmówkach badanych metodą aCGH.  Pacjenci, u których w kosmówce po poronieniu pacjentki 
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stwierdzano strukturalną aberrację chromosomową, to grupa o wysokim ryzyku nosicielstwa 

aberracji strukturalnej w kariotypie – zwykle, choć nie zawsze, o charakterze zrównoważonym.  

U 19% pacjentów, u których w kosmówce po poronieniu pacjentki wykazano obecność strukturalnej 

aberracji chromosomowej, stwierdzono w badaniu kariotypu obecność aberracji chromosomowej, 

najczęściej translokacji zrównoważonych. Wykrycie u poronionego zarodka zmian strukturalnych, 

pozwala zatem na określenie wskazań do badań genetycznych u par doświadczających poronień. 

Analiza wyników badań kosmówek metodą aCGH pozwoliła również na wytypowanie przez autorkę 

regionów i genów mogących być powiązanych z etiologią poronień samoistnych. Na szczególną 

uwagę, zdaniem autorki zasługuje rearanżacja chromosomowa w regionie 3p21, która została 

stwierdzona łącznie w 6 kosmówkach po poronieniu badanych metodą aCGH.  

Kolejnym celem pracy było określenie częstości występowania aberracji chromosomowych  

i rearanżacji genomowych w kosmówkach po poronieniu u pacjentek doświadczających poronień 

nawracających. W analizie trendu potwierdzono, iż im większa liczba poprzednich poronień  

u pacjentki, tym mniejsze prawdopodobieństwo wystąpienia u poronionego zarodka aberracji 

chromosomowej. Zwrócono zatem uwagę, że wśród pacjentów doświadczający poronień 

nawracających, powinno się szczególnie poszukiwać innych przyczyn niepowodzeń rozrodu niż 

aberracje chromosomowe i mikrorearanżacje genomowe u zarodka. 

Wyniki badań zrealizowanych w ramach przedstawionej pracy pozwoliły na stwierdzenie,  

że badanie materiału po poronieniu jest ważnym elementem diagnostyki u par doświadczających 

poronień samoistnych. Badanie to pozwala na określenie rokowania dotyczącego przebiegu 

kolejnych ciąż oraz określa wskazania do wykonania badań genetycznych u partnerów, u których 

miało miejsce poronienie. A zatem badanie kosmówki po poronieniu powinno stać się pierwszym  

i decydującym o dalszym postępowaniu, elementem diagnostyki u par z poronieniami samoistnymi 

w wywiadzie. 
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8. SUMMARY 

Spontaneous miscarriages are the most common complication of pregnancy. 10-25% of 

clinical confirmed pregnancies end with miscarriage. What is more the percentage of pregnancy loss 

on the biochemical stage (before it’s clinical recognition) can be even higher. The research on 

etiology of pregnancy loss have been conducted for years. Despite the fact that in the last ten years 

the development of genetic, radiological, biochemical and immunological research have intensified, 

doctors are still unable to provide patients with the answer regarding pregnancy loss. 

Changes in number and structure of embryo’s chromosomes are the most common cause of 

spontaneous miscarriages. It is possible to identify 45%-70% of chorions after pregnancy loss. The 

numerical changes can be aneuploidy (trisomy, monosomy X) or polyploidy. After introducing high 

resolution whole genome karyotype identification method, such as array CGH, for miscarriage 

sample tests, the scope of identified chorion changes increased by structural, submicroscopic 

chromosomal aberration group. 

The aim of this study was to determine the frequency of occurrence of chromosomal 

aberrations and genomic rearrangements in the group of 1244 chorions after miscarriage. All the 

results of research conducted between 2011-2016 in Laboratorium Centrum Genetyki Medycznej 

Genesis w Poznaniu underwent statistical analysis. The samples were tested by aCGH (417 chorions) 

and QF-PCR (827 chorions). The results of genetic chorion research were correlated with the data 

such as for example: referring to the age of patients who suffered from miscarriage, the course of 

pregnancy and the number of prior pregnancy losses. 

On the basis of conducted research it was stated that trisomies are the most common numerical 

chromosomal aberration identified in spontaneous miscarriage samples. The trisomies were found in 

33% of chorion samples tested by aCGH method and 36% were found in  chorion samples tested by 

QF-PCR method. Majority of aneuploidy were 16th chromosome trisomies, which were identified by 

8,9% of tested samples. 

As it was stated structural aberrations are third, when it comes to frequency, chromosomal 

aberrations detected in spontaneous miscarriage material (tested only with aCGH method). The 

couples whose miscarriage material had structural chromosomal aberration are in high risk group of 

having some form of structural aberration in their karyotype (usually but not always balanced).  In 

this study the author identified that if there was structural aberration in chorion present then 19% of 

female patients or their partners had changes in their karyotype (most often as balanced translocation). 

Detection of structural changes in miscarried fetus allows to identify recommendations  for further 

genetic diagnosis for couples suffering from spontaneous miscarriage. The author of the paper marked 
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out regions and genes possibly related with etiology of pregnancy loss. Worth mentioning is the fact 

that in 6 chorions, tested with aCGH method, rearrangement in 3p21 chromosomal region were 

identified. 

The next aim of this study was to determine the frequency of chromosomal aberration and 

structural rearrangement in material after spontaneous miscarriage from couples suffering from 

recurrent pregnancy loss. The larger the number of previous miscarriages the lower the probability of 

finding chromosomal aberration in fetus.  That leads to an observation that among couples suffering 

from recurrent pregnancy loss chromosomal aberrations and genomic rearrangements should not be 

treated as primary causes of miscarriage. That is why other causes should be taken under 

consideration. 

To conclude the genetic tests of chorions after spontaneous miscarriage are a vital element of 

diagnostic for couples experiencing pregnancy loss. It allows to forecast the course of future 

pregnancy and indicates conducting genetic tests by couples. Therefore chorion test should be the 

most crucial diagnostic element in search of etiology of spontaneous miscarriage. 
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10. SUPLEMENT 

10.1 Zgoda Komisji Bioetycznej 
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  10.1.2 Skład osobowy członków Komisji Bioetycznej  
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10.2 Wzór ankiety wypełnianej przez pacjentkę podczas zgłaszania kosmówki po poronieniu 

do badania w Centrum Genetyki Medycznej Genesis.    

Na podstawie wybranych danych zamieszczonych w poniższej ankiecie, wykonano część badań w 

ramach  realizacji pracy. Ankieta jest drukiem utworzonym na potrzeby CGM Genesis, nie była ona 

modyfikowana dla potrzeb realizacji badań. 
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10.3  Przykłady kart informacyjnych przygotowywanych przez autorkę, które stanowiły 

załącznik do wyniku badania genetycznego kosmówki po poronieniu.  
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10.4 Wybrane dane analizowane w ramach realizacji niniejszej pracy 
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777d5c4e966721f26ba8298670c0bab9 aCGH 25 C2 9 P2 monosomia X żeńska b/d b/d b/d b/d nie naturalne   N N 

31d69aca403dc1ad9eccaab47081e43c aCGH 37 C4 10 P4 trisomia 14 męska prawidłowy prawidłowy 677C>T/wt 41 nie naturalne   N N 

229f848775846cf71e80fc0fecc98ff9 aCGH 32 C2 8 P2 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d 31 tak naturalne   N O 

b9bd17f627d63f5f907b6c6035152dc9 aCGH 32 C3 9 P3 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 30 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

165a69396d7f7f6971b5d91ee1447dff aCGH 48 C1 6 P1 
potrójna trisomia  
(13, 15, 20) 

męska b/d b/d b/d b/d nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

5526f87047988660b19ecde32e4d6f27 aCGH 35 C6 11 P6 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie naturalne   N N 

87e3d379f74731e7cdc3e10635082d2b aCGH 34 C2 9 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 37 nie naturalne   N O 

dfc0a2fa06858a3a9190c4feb1847458 aCGH 44 C5 12 P4 trisomia 13 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie naturalne   N N 

370e6806ef73c95f9e753f50093c7f00 aCGH 34 C3 8 P3 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie naturalne   N N 

0797c95564539f5e20f814afec218faa aCGH 41 C4 7 P3 
podwójna trisomia  
(19, 22) 

żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 39 nie naturalne   N O 

dd4900a509f6d4325b8c41c73915c50b aCGH 26 C1 8 P1 rearanżacja żeńska b/d b/d b/d 28 nie IVF N N 

bacb7cf22f49d5038c832a205765eb43 aCGH 27 C1 8 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 33 nie naturalne   N N 

7407e7ada7a3b26e7cf9196ef9dba658 aCGH 33 C3 9 P3 rearanżacja żeńska b/d b/d b/d 37 nie naturalne   O N 

d6dcce343b3d17bfcc694950f14b822d aCGH 30 C3 8 P3 trisomia 14 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d b/d nie naturalne   N N 

32bbef77db28b748a5de702abf9b85b2 aCGH 41 C7 12 P6 prawidłowy b/d prawidłowy b/d b/d 39 nie naturalne   O N 

2376fd20ad6ce780b0c06ecb2f6a07f6 aCGH 23 C3  13 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 35 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

bb4f06a462e91a5eef69062fe3c8dae1 aCGH 30 C1 12 P1 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie IVF N N 

441ccf2213e6ded10d9b6182fd673398 aCGH 30 C2 10 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

b3cde742f0dac16260fd39f194ad08a5 aCGH 34 C4 9 P4 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   N N 
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96c2bc8bb129630817d665ed0cfb7a25 aCGH 44 C4 9 P4 trisomia 21 męska prawidłowy prawidłowy b/d 43 nie naturalne   O O 

16f435d91839defc9a0d831d3b1e8fb0 aCGH 27 C1 9 P1 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 26 nie naturalne   N N 

6db7e6a8bc8661887a7473e10a92bcfc aCGH 28 C3 8 P3 trisomia 5 męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 tak naturalne   O O 

cfb4a4f68c2fed05648593f0c951e91f aCGH 33 C2 8 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 39 nie IVF N N 

683226888bbe706bbcf79f7d5b881071 aCGH 47 C5 8 P4 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 40 nie naturalne   N N 

7277fa1295792431ab6c4b0772d794cc aCGH 33 C2 9 P2 trisomia 15 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   O N 

7eb4d1f7775f64e80223ddb0e51f6029 aCGH 33 C2 6 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 36 nie naturalne   O N 

7d49c10d5a9ba427142a68a77bfa87e2 aCGH 31 C3 9 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 31 nie naturalne   O O 

10bf1b95bf87374fb7fbe827435bd82e aCGH 30 C5 9 P5 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   N O 

b4837e00b78c53abbfefa7293e9e73ad aCGH 31 C2 12 P2 trisomia 15 męska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 32 tak naturalne   N O 

6fcd09c6a171ef61c48d3eb5089c5a5a aCGH 32 C2 8 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/1298A>C 36 tak naturalne   N N 

4c90b23205bf7db019a9beb12d348516 aCGH 39 C3 7 P2 trisomia 22 żeńska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   N N 

6cfc007b637ea763ca41c41feacbe9f3 aCGH 31 C2 11 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 32 nie 
naturalne 
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

b0b089a0d0fd9d6208e7936d0cd9bd6b aCGH 38 C4 13 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie 
naturalne 
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

d5c4b8a9c9d8c12221c4016d60fadba9 aCGH 31 C2 7 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 42 nie naturalne   N O 

ff13c4d886ed327187f7e2d657d63418 aCGH 39 C3 14 P3 trisomia 18 męska prawidłowy prawidłowy b/d 49 nie naturalne   N O 

4fa79bf055dffd656ab05150411f78c2 aCGH 35 C2 9 P2 trisomia 22 męska prawidłowy prawidłowy b/d 39 nie naturalne   O O 

2af129d58747ec22ae0ff132657106b9 aCGH 32 C2 9 P2 rearanżacja żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N N 

d0dc7acbd0aa2394bc8efc3471dddefd aCGH 31 C1 8 P1 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie 
naturalne 
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

b9dcbd44c93bebbba93c31b7ab7bc716 aCGH 27 C2 6 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   O N 

9658ad821a3ad4b8805af17f8c157880 aCGH 37 C2 9 P2 
podwójna trisomia  
(15,16) 

żeńska b/d b/d b/d 45 nie 
inseminacja  
nasieniem partnera 

N N 

32ce2399425926bf2e3d4cda35f79e7d aCGH 33 C3 17 P2 rearanżacja żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie naturalne   O O 

cb250c2fea456d0942fcf88dfda18bc0 aCGH 29 C2 11 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 35 nie 
naturalne 
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

7f0709fc1247c7770d26c095eb673db5 aCGH 31 C3 11 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   O O 

fa921c907db9773a75564d858e198567 aCGH 39 C3 8 P3 trisomia 7 męska prawidłowy prawidłowy b/d 46 nie naturalne   O O 

ca0d36f22204dee09e6469b354258648 aCGH 31 C4 11 P4 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 40 nie naturalne   N O 

7a614c0fdac63ff2cc12455d6cfa45b6 aCGH 30 C5 10 P5 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie naturalne   N O 

fbff2a9c1812457520f66f100d50f086 aCGH 35 C3 10 P3 prawidłowy męska b/d b/d b/d 35 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

27ba2ebfce1abc3a25a15bede91b9df4 aCGH 29 C3 9 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie naturalne   N O 

11c95503508c31eb00e5906bf14b3b13 aCGH 29 C2 9 P1 trisomia 13 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   N O 

5dc0bdf0b989edd0d21ca381e15429a7 aCGH 28 C3 7 P3 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   O N 

4395dcf15202eefd648a545fa877c101 aCGH 29 C5 10 P4 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 33 nie b/d O N 
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b869cd8f0e315ce5dfbc72274f365d47 aCGH 39 C4 10 P4 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 40 nie naturalne   N O 

56986914f11f9c12dba56d834d2168f7 aCGH 31 C3 9 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 38 tak naturalne   N N 

eb6ac29733ae580ca7e55f170d9cba7d aCGH 42 C3 10 P3 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 38 nie naturalne   N N 

8dad029d4830f918a8e1f75342f7671c aCGH 30 C2 12 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   N O 

2b5a18da235e523d2342dc2dd665aba2 aCGH 28 C3 8 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 30 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

b4837e00b78c53abbfefa7293e9e73ad aCGH 31 C3 12 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 32 tak naturalne   O N 

af347abf9ce784a7ed6216b3c6806dbe aCGH 26 C1 10 P1 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   N O 

97837d0bc2dbe2a07940c3f2699c9257 aCGH 30 C2 10 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 38 nie naturalne   N N 

68142cc21e8462d76c380d33c47242dc aCGH 28 C3 9 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 30 nie naturalne   N O 

78181079306c5fa92df73d60d07a332c aCGH 31 C3 12 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie IVF N N 

7e6c4aa709c4205ff0e9e9cc87f9a24f aCGH 31 C3 11 P2 rearanżacja męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

b438da243bd75d27423b75d3997adb2a aCGH 31 C2 6 P2 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy Leiden 32 tak naturalne   O O 

6b16296beecd7a0e66b53176e18bc7b9 aCGH 26 C2 10 P2 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N O 

bca3e93bfc4720657d087c36506aaa3d aCGH 39 C2 18 P2 rearanżacja męska prawidłowy prawidłowy b/d 39 nie b/d b/d b/d 

c8ed7270a6afa18568358a28f80d3927 aCGH 36 C2 10 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 37 tak naturalne   O N 

d708d202a0363caf8bf2f3d76d5d0375 aCGH 29 C3 8 P3 trisomia 16 męska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N O 

6d72be438561d2624eea9f1b8e7c3d64 aCGH 37 C2 7 P2 trisomia 15 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 42 nie naturalne   N N 

7c5865e12adfde4dfa352b921ab21db5 aCGH 29 C4 7 P4 rearanżacja żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie naturalne   N O 

ae793a0d1ddd72b4c888f33da2809919 aCGH 29 C3 10 P2 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   O N 

bd43ccf3bc8ef789c2e6e151c2f7cd17 aCGH 30 C5 9 P5 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie 
inseminacja  
nasieniem partnera 

b/d N 

79c1ac6ebd0810a1e257047578afc1bc aCGH 33 C4 9 P4 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/wt  34 nie naturalne   N O 

521cd8b540eb47b5757302e65f3da5c4 aCGH 25 C3 9 P3 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 26 nie naturalne   O N 

aecf114f0a109257d51db5c1c2b1950e aCGH 25 C3 5 P2 trisomia 16 męska b/d b/d b/d 27 nie naturalne   N N 

31ae135ee31c7b9bad0782fa19fde23f aCGH 33 C2 5 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie IVF N O 

0974cdf8956e7eb91d4306c03d0a8740 aCGH 33 C3 9 P3 trisomia 4 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 39 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

6092a485aed83ffb89d241434b7b15be aCGH 28 C4 8 P4 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie naturalne   N N 

15b9ae087d4643c2462139a84c0789e9 aCGH 36 C3 11 P3 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 41 nie IVF N O 

6fcd09c6a171ef61c48d3eb5089c5a5a aCGH 32 C3 7 P3 trisomia 15 żeńska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/1298A>C 36 tak naturalne   N N 

60ac5b43d57d060ff5798cbc7596d9c4 aCGH 35 C7 9 P4 prawidłowy męska prawidłowy nieprawidłowy b/d 35 nie naturalne   N O 

5409440a96e5da2f42404bbb73ef1a9b aCGH 32 C1 14 P1 trisomia 21 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   N N 

c658c71b0bd334b7826157ce1fc78639 aCGH 39 C1 12 P1 trisomia 20 męska b/d b/d b/d 35 nie 
naturalne   
 > 1 roku starań o ciążę 

N N 
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9e6f903687b5b0d96f5c109cf01a716d aCGH 24 C1 8 P1 rearanżacja żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 tak 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

8de0e4c57e08be7bd2851174f676d3a7 aCGH 34 C4 10 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie naturalne   N N 

a9fdab67c710de94d10dae70f7e04734 aCGH 40 C6 11 P5 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 40 nie naturalne   O N 

419724626e6f7862c0cc4903d30685b7 aCGH 26 C3 13 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N N 

687a4c8d4e0b0deea1cffea8d14cb39d aCGH 40 C4 10 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 47 nie naturalne   N O 

6ca5cfc3d412b4fc2c0228c222e83c3d aCGH 28 C2 15 P2 trisomia 21 żeńska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   N O 

77a87a2714740f50277ae5707eaa523d aCGH 32 C3 12 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   N N 

d2123f9aa97bdf1e426a38f8ead10299 aCGH 25 C4 9 P4 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 24 nie naturalne   N O 

b5d85405160027a3672f44df16fc435d aCGH 39 C2 18 P1 trisomia 18 żeńska b/d b/d b/d 40 nie naturalne   N N 

967777baeb017e248461c3d0ed04dd10 aCGH 32 C2 8 P2 rearanżacja żeńska nieprawidłowy prawidłowy b/d 37 nie naturalne   N N 

fb275a4a51109818e1fbcb91dbca25c7 aCGH 29 C2 11 P2 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   N N 

db52e660fa13e6aaee7bb0c71a486667 aCGH 26 C2 10 P2 trisomia 13 męska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   N O 

a8e4b8af45831b59d81aa4a34194dc99 aCGH 29 C1 8 P1 rearanżacja żeńska prawidłowy prawidłowy Leiden, 677C>T/677C>T 33 nie naturalne   N O 

3d28baf756a1fd9a7047ec3e15e22396 aCGH 34 C3 16 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 46 nie naturalne   N O 

45f9b3f119978b8c632da6e022293099 aCGH 37 C4 11 P3 trisomia 21 żeńska b/d prawidłowy b/d 36 tak naturalne   O N 

aff28f9a47f17ac1ccfc332e03c596b9 aCGH 26 C3 11 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 27 nie naturalne   N N 

276065bec9234cab7e3cf1eda79048c5 aCGH 28 C4 12 P4 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   N N 

0e17c7a3b9d9ee680b5e7914b01d77f0 aCGH 29 C4 6 P4 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 tak b/d O N 

9cda3c594da86fb0e484087ccaf66c2b aCGH 24 C2 10 P2 rearanżacja męska b/d b/d b/d 24 nie naturalne   O O 

314174b94ba26a5742ffeb0df5e4c0ef aCGH 28 C7 10 P7 trisomia 8 męska prawidłowy prawidłowy 677C>T/wt, 4G/5G 32 tak naturalne   N O 

45f74076d18f2331d721f46929d69d65 aCGH 33 C3 9 P2 trisomia 22 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N O 

0beac46a0ee30228323641014d3aec4e aCGH 30 C2 6 P2 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   O O 

306295ec31effcc76d02276d239654e2 aCGH 40 C10 13 b/d prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d b/d nie naturalne   b/d b/d 

0a6a981b5c8afb59e18919591da44470 aCGH 35 C3 9 P2 trisomia 18 męska b/d b/d b/d 37 nie naturalne   N O 

5a34d3123d627753778c0fd3641b544a aCGH 27 C2 6 P2 trisomia 9 męska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   N O 

10fa02f89ffd1700331a62d38f1518ef aCGH 33 C5 8 P5 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy 677C>T/wt 33 nie naturalne   N N 

b8493bcca1acc32745ffc23a7146a3b9 aCGH 34 C2 8 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 26 nie naturalne   N N 

9997b91217657ab87b7385e733c97e6a aCGH 42 C3 10 P2 trisomia 18 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 43 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

af858c173d97db15117c2730a10803ba aCGH 32 C2 9 P1 rearanżacja żeńska b/d b/d b/d 33 nie naturalne   O N 

b063b0b59021a9103c4c5cfb559ec051 aCGH 28 C3 9 P3 trisomia 2 męska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie naturalne   N N 

5e508efa2c1a20c5f7c6d512d7270614 aCGH 31 C1 21 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 25 nie naturalne   N N 

38782f9d975dfa7a7b58cf8f214793bc aCGH 31 C2 12 P2 rearanżacja męska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N N 

ccb8b8a364b19391014f5571ca3060ae aCGH 34 C2 10 P1 rearanżacja żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie 
inseminacja  
nasieniem partnera 

O O 

26460b30b685c88d61367b9fd639de4d aCGH 34 C2 18 P1 trisomia 21 żeńska b/d b/d b/d 33 nie naturalne   O O 

d906681a9f8b9c27667a849308f54450 aCGH 40 C4 10 P4 trisomia 18 męska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie naturalne   N N 
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6f59f721574896d7d0641da93120cf92 aCGH 36 C2 10 P1 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d b/d nie naturalne   b/d b/d 

d09225aeba3a6398d0e6c9c555fef4ad aCGH 30 C5 13 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   N O 

314174b94ba26a5742ffeb0df5e4c0ef aCGH 29 C8 6 P8 rearanżacja żeńska prawidłowy prawidłowy 677C>T/677C>T, 4G/4G  33 tak naturalne   N O 

03d3b1211cbe7da2d144c056a109c33e aCGH 31 C3 10 P2 triploidia męska prawidłowy b/d b/d 32 nie naturalne   O O 

ff7d0aa5518c6e62d6f9c81c18f87f71 aCGH 35 C3 11 P2 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie naturalne   O N 

08c549b1204b55eccfcc1ea0e38e0604 aCGH 30 C4 22 P2 prawidłowy męska prawidłowy b/d b/d 34 nie naturalne   N O 

bad9a4972d9fe65bf4dee244dadcea8f aCGH 28 C2 9 P2 rearanżacja męska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   N N 

392ffd40d050788b72b8449f6cfd9891 aCGH 34 C3 7 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/1298A>C 33 nie naturalne   N O 

94dbc1082386b470ed3ed0f787242205 aCGH 37 C2 7 P2 trisomia 22 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   N N 

edb586c6e337c93ffe33ca8fb7fc2599 aCGH 29 C2 11 P2 rearanżacja żeńska nieprawidłowy prawidłowy b/d 26 tak naturalne   N O 

c8ed7270a6afa18568358a28f80d3927 aCGH 37 C3 13 P3 rearanżacja męska prawidłowy prawidłowy b/d 37 tak naturalne   N O 

3f3124f6d4ee1c107c7baeaccd97e9b6 aCGH 29 C1 11 P1 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie 
inseminacja  
nasieniem partnera 

N O 

8ac4c545253cdb79d96b5e5051175187 aCGH 32 C3 13 P3 trisomia 18 męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N N 

92d3ef69da17b5bc471ff98188aafc76 aCGH 28 C4 10 P4 rearanżacja męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   O O 

5c210c81c8a967b7d499a474a4c018e9 aCGH 31 C3 8 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy 677C>T/677C>T 29 tak b/d N O 

3afeae0cb4b1951bb9ea4f8c62ad8d06 aCGH 31 C2 8 P2 rearanżacja żeńska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   N O 

fc396995529ea4bbdafc695f4e8dd90a aCGH 33 C2 7 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 35 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

a8d1db11b9865c700f0e6fe1e974a7cb aCGH 34 C2 8 P1 48,XXY, + 4 męska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie naturalne   O O 

ecbdd43b949c0d823a5323d8850eefb1 aCGH 35 C4 7 P3 trisomia 5 męska b/d b/d b/d 37 nie naturalne   N N 

08635f5fd6b1a0868223990edd649892 aCGH 27 C2 7 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 37 nie naturalne   O O 

a909513ec41ee68577d0879cffaca329 aCGH 31 C4 9 P4 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N O 

398dacce7569bb5c78284277a1fc84b6 aCGH 33 C2 9 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 33 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

215f87397bf7cf29c486148cf5c0abb2 aCGH 37 C2 8 P2 trisomia 15 męska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie naturalne   O O 

b4e8164b1c881ec26d525119f62f7483 aCGH 27 C1 9 P1 trisomia 20 męska b/d b/d b/d 27 nie naturalne   N N 

1b8aea073f75605fc689cf758e74090c aCGH 32 C3 20 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie naturalne   O O 

92d6c09e5a10467ebd9b2905b924e796 aCGH 37 C1 11 P1 trisomia 9 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie IVF N N 

b92076777e45c71f4bfbc1cae2da255a aCGH 29 C2 10 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 30 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

8b241f61efa77aa78fecaf597bb53ca0 aCGH 35 C2 10 P2 trisomia 9 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 36 tak IVF N O 

ca0c3d8baebaa5b8fef3df86699f1e44 aCGH 30 C2 10 P2 rearanżacja żeńska nieprawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   N O 

ef969420871e6f64c12863a5e76e4967 aCGH 39 C4 5 P4 trisomia 21 męska b/d b/d b/d 61 nie 
naturalne   
 > 1 roku starań o ciążę 

N N 

d1c4b8f491240d46320e7db1df2cc5a5 aCGH 31 C3 11 P1 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   O O 

4e28b936a66f693605acf5f016c3a336 aCGH 29 C3 9 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   N O 
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4c42a3dd6dd2262302d4c9bbea90626f aCGH 33 C2 8 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

5f736cf285e9779b66dadedfd5e40873 aCGH 45 C2 9 P2 trisomia 21 żeńska b/d b/d b/d 43 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

357696c8779972f42a17af0e6783267d aCGH 27 C2 8 P2 trisomia 4 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie 
inseminacja  
nasieniem partnera 

N N 

5a91c9aae45374ced4f07efb8f425628 aCGH 29 C3 8 P3 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie b/d O O 

74cdff1668a2dfe01a7be752508319e3 aCGH 29 C2 6 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 28 nie naturalne   N O 

f4d2c6fc6eac33a7217cc4a5a0852b00 aCGH 29 C3 9 P2 trisomia 4 żeńska b/d b/d b/d 30 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

c5b2d9603e31233ad88460e87b80c47f aCGH 32 C3 8 P2 
podwójna trisomia  
(11,18) 

żeńska prawidłowy prawidłowy 677C>T/677C>T 38 nie naturalne   O O 

0a425be964e92fdcf3ff477195b9192f aCGH 31 C3 8 P3 trisomia 4 żeńska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   O O 

b8d0586afa04fbf8c765cd5e87046b8c aCGH 29 C4 9 P4 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/1298A>C 29 nie naturalne   O N 

bf583fe0a928d4ce387258099298f461 aCGH 32 C2 6 P2 rearanżacja żeńska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/wt, 4G/4G  34 nie IVF N O 

5adfd2e46335c405a75141342dfb9757 aCGH 34 C7 10 P7 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 37 tak naturalne   N N 

bcc395c64a8e6da38cda944b1d7710b3 aCGH 41 C2 6 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 43 nie naturalne   N N 

40d9f3e2783960c9372e5dc519b76bc7 aCGH 25 C2 8 P2 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 26 nie naturalne   O O 

577832a927aa89e5be7619918ae57196 aCGH 26 C3 8 P3 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 27 nie naturalne   O O 

f9a226dc7f6ec99a88add652ddd2951a aCGH 30 C2 9 P2 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   N N 

4c3dac8d1e7030832fe963135bf78c42 aCGH 41 C2 8 P2 trisomia 15 męska b/d b/d b/d 42 nie IVF O N 

6f037f8bc052a5b30d7837674f7dfa22 aCGH 25 C2 6 P2 prawidłowy męska prawidłowy b/d b/d 26 nie 
naturalne   
 > 1 roku starań o ciążę 

O N 

48ef4a52f81f7388412a3f83f4f68cbb aCGH 33 C2 10 P2 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 33 nie IVF O O 

9a82ef83898a7d64853958ee214763f5 aCGH 28 C2 9 P1 monosomia X żeńska prawidłowy nieprawidłowy b/d 29 nie naturalne   O N 

2bd75b690b9b039d8c9b12a8b05e3766 aCGH 26 C2 6 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 26 nie naturalne   O N 

1f75e25bc1043235228fe17640e39a03 aCGH 26 C4 10 P2 triploidia męska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   O O 

937a5d92c5b958911c4061f8da10ea03 aCGH 30 C3 11 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy 677C>T/677C>T, 4G/4G 32 nie naturalne   O O 

4c246f061c7077e457d11b235be30681 aCGH 29 C5 6 P5 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   N N 

3589ecceae7930cbc7f5b78ae19999de aCGH 31 C5 9 P5 trisomia 21 męska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 33 nie naturalne   N N 

6ac310557322ffa456534ccc179592e8 aCGH 29 C3 8 P3 prawidłowy męska prawidłowy b/d 20210G/A/wt 40 nie naturalne   N O 

f3cb5f64c81af987c10463148461f25a aCGH 32 C5 8 P5 trisomia 14 żeńska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   N N 

522e97a13c546c2a93c9962809c12904 aCGH 29 C4 8 P4 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N N 

f8729826a7aa7deb29855891ffb4cc57 aCGH 35 C3 8 P2 trisomia 16 męska b/d b/d b/d 53 nie naturalne   O N 

314174b94ba26a5742ffeb0df5e4c0ef aCGH 29 C9 7 P9 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy 677C>T/wt, 4G/4G 33 tak IVF N O 

77b3ab88d494a91a4c6b4d5423280cd3 aCGH 34 C4 6 P3 trisomia 22 męska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie naturalne   N O 

5e2af7bf2a5503fac58d66170e54bc70 aCGH 33 C2 6 P2 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   N N 

1a6f5ba8248c7a28765db2b66d2c4fde aCGH 33 C8 7 P8 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie naturalne   N N 

e31e2ff05ea834dabbd5862ffd4dc375 aCGH 31 C5 9 P4 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 47 nie naturalne   N N 
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717bb50fa1c256c8be1e58eafabfa79a aCGH 30 C2 9 P1 trisomia 9 męska b/d b/d b/d 32 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

8de02c2f5b5d8058593c13a4d239c9c4 aCGH 27 C2 9 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 27 nie naturalne   N O 

d6ecd59b04875f6977d170426fad5528 aCGH 25 C1 14 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 28 nie naturalne   N O 

c760e5a09898892bde285bbfb43238c4 aCGH 39 C1 8 P1 prawidłowy żeńska prawidłowy nieprawidłowy b/d 37 nie IVF O N 

4b1bf8ef0f0f4e0a2b53e2ce4f26f498 aCGH 33 C2 8 P3 45,X/46,XX żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie IVF N O 

e1a5df0249b13ead1b94f08dc660ca51 aCGH 37 C6 8 P5 trisomia 9 żeńska b/d b/d b/d 37 nie naturalne   O O 

0c8efbdbf34e6c986aeba195ae2720ca aCGH 40 C4 12 P4 trisomia 15 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 40 nie IVF N N 

4db73c99b215d4acc974462c1e470afb aCGH 31 C4 8 P4 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie naturalne   N N 

13d3bed2b12e6261fab217a934111739 aCGH 29 C4 9 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   N O 

e32f4622dd872b4710eb63f5626a6731 aCGH 30 C4 9 P4 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 30 nie IVF O O 

0072ac38bf4a36dfac60e490207650dd aCGH 32 C4 21 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d b/d nie b/d b/d b/d 

db8b7b8ed46272b8eb62943ea0cbc1ab aCGH 30 C1 15 P1 trisomia 21 żeńska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   N N 

0fd53c38bd38ef9601c5c1937099e589 aCGH 31 b/d 8 b/d prawidłowy żeńska b/d b/d b/d b/d nie b/d b/d b/d 

e944a9329c959d2448d63bcf6c4d8908 aCGH 28 C2 12 P2 monosomia X żeńska prawidłowy b/d 4G/4G  28 tak naturalne   O O 

517e942805c51b8f27fd16d3bd6ff8f3 aCGH 32 C3 9 P3 prawidłowy męska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N O 

e733aa44ead8f90618fb7e243dd1acf4 aCGH 27 C1 13 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 35 nie IVF N N 

4bc2f2f073ca610c5b5a88eef46e394f aCGH 40 C3 8 P2 trisomia 11 b/d b/d b/d b/d 38 nie IVF N N 

3be0b9f5d08392c276f39cd22d3d63ef aCGH 29 C2 11 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 37 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

1a78526682cf2f40872f6834e378e5e0 aCGH 34 C2 10 P2 trisomia 22 męska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/677C>T, 4G/5G 33 nie b/d b/d b/d 

528a469be79daa7ab193d2be58862f32 aCGH 26 C1 7 P1 trisomia 13 męska b/d b/d b/d 25 nie naturalne   N N 

ad48cde960749f1979098bebaae1c9de aCGH 38 C4 8 P3 trisomia 21 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   N O 

b5bff4f79d0fdd288cbab121421bdd0e aCGH 36 C3 21 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie naturalne   N O 

e2d552f1e87cbb2ba8b9cf94c1dc341c aCGH 24 C2 14 P1 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   N O 

499518f34dcfeb13480a5821e7254eea aCGH 32 C7 13 P7 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N N 

8ebb4cd31ac868ab5bb9b2a344a6f3d7 aCGH 33 C3 7 P3 rearanżacja męska prawidłowy b/d b/d 32 nie naturalne   O O 

b172ed75b72c9735b759053c0fd99ba6 aCGH 36 C2 9 P2 trisomia 7 męska prawidłowy prawidłowy b/d 38 nie naturalne   O N 

3470c7e6658bed25948b6a9dfa8bc968 aCGH 35 C4 10 P3 trisomia 15 męska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie naturalne   N N 

999736b85331dbec2e0d8a1542468b12 aCGH 27 C1 11 P1 trisomia 13 męska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie IVF O O 

79abc6cf7911f58cc8c343cd3970f6b1 aCGH 30 C2 10 P1 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy 4G/5G  29 nie naturalne   O N 

a465e181bd5166c8a468d1ac425cf85a aCGH 34 C3 8 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

56f7a2ec5370ce391d2f9bb91fcab013 aCGH 30 C3 6 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   N N 

1c4a2ea36e4c0baf2969bf25e059d6e5 aCGH 39 C1 7 P1 trisomia 14 męska b/d b/d b/d 33 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

a6e62a959c473bcbcef03ad5d356aee2 aCGH 28 C4 7 P3 48,XXY, + 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   N O 



 

 

S
U

P
L

E
M

E
N

T
 

1
5
9
 

cf3584edfbd68539bad1f3b18498f5ec aCGH 28 C3 15 P2 triploidia męska b/d b/d b/d 28 nie naturalne   O N 

e4f484f1c44a5fdb3fc283e06190acc2 aCGH 28 C3 16 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy 677C>T/wt, 4G/4G 30 nie naturalne   O N 

6de6475f2f6f271cb48a24c1d5b16888 aCGH 30 C1 10 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 42 nie naturalne   N O 

b5bf21bcc538b222280e82478dd8a667 aCGH 31 C4 8 P3 trisomia 22 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 27 nie naturalne   N N 

7b98b31daefef26705adffc5156ad677 aCGH 36 C2 9 P2 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie naturalne   N O 

cf594b3cb93c918a547baa91086599d7 aCGH 31 C2 9 P1 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 36 nie naturalne   N O 

58246024d37bda2be9de1f8370d85897 aCGH 30 C3 8 P3 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 33 nie naturalne   O N 

4165d24d934dd1d3dfb36a37c89cf244 aCGH 37 C2 9 P2 trisomia 14 męska prawidłowy prawidłowy b/d b/d nie IVF N O 

811a5e6ccb9e1c66ee394c0d4a123e67 aCGH 32 C1 8 P1 trisomia 15 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie IVF O O 

a520a3b37dd6d0cc8ecd881de8f67a67 aCGH 33 C2 8 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II, MTHFR prawidłowy 32 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

cad2b7d5b66f7b0e84aef840c42a91aa aCGH 28 C3 10 P3 triploidia męska prawidłowy prawidłowy 677C>T/677C>T 27 tak naturalne   O N 

ecc4bd5268a8bbb39706419798fdca57 aCGH 30 C4 15 P4 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy 4G/4G 31 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

0f1425f502550ee4a46b062446a3aa92 aCGH 36 C1 10 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 39 nie IVF N N 

a5d190f97eed11f7b575990ab23172a9 aCGH 37 C4 10 P3 trisomia 13 męska b/d b/d b/d 35 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

87512bb0722a2f98d044be1e7ec8e82d aCGH 41 C4 6 P3 trisomia 11 męska prawidłowy prawidłowy b/d 44 nie naturalne   N N 

8f4bbc524f3f85b95aa1a6513213bf44 aCGH 31 C2 8 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy 677C>T/wt 34 nie naturalne   N N 

6cd0830df04abc7786670178a4ea1dd0 aCGH 32 C1 8 P1 rearanżacja żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 45 nie IVF N N 

0a43535c5dd2683c94f2ed76ad0b1a84 aCGH 30 C2 9 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 36 nie naturalne   N N 

0f5fd87092a89b001d75901026020be5 aCGH 26 C1 9 P1 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/677C>T, 4G/5G 26 nie naturalne   N N 

580cb727d168e37524cd233044bbee1f aCGH 35 C1 6 P1 trisomia 13 żeńska b/d b/d b/d 39 nie naturalne   N N 

7bf5acf62e44c8b98701fc1a3a89cda0 aCGH 42 C4 8 P4 trisomia 8 męska prawidłowy prawidłowy b/d 39 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

a64e371e82088ef5b575fb76e815322c aCGH 30 C2 8 P2 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N N 

f5b978ef8616be058c02ea4ff5a4a29c aCGH 31 C3 7 P3 prawidłowy męska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   O O 

5acc45852362228bc9212ed19a6fefc5 aCGH 33 C1 9 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 33 nie IVF N N 

cfa239cda61de1a0a5f864ef1434a0a4 aCGH 32 C3 10 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie b/d O N 

1d27a42d713522b1803cc1583d42b8df aCGH 31 C2 11 P2 
podwójna trisomia  
(3, 21) 

męska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie naturalne   N N 

e7cafbb0a46f3d5960eb84fc9da811d9 aCGH 31 C4 11 P4 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N N 

54959e3860d2b4449528f3235858da56 aCGH 28 C5 7 P5 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

25e64878235c7d799964f27d1298771d aCGH 36 C2 10 P2 trisomia 21 męska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie naturalne   N N 

d28b4c587eb274e55b9518df01dca7aa aCGH 32 C3 11 P3 triploidia męska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   N N 

58c4aa4a8885a159426d4269d6e4f147 aCGH 40 C4 12 P4 trisomia 22 męska prawidłowy prawidłowy b/d 48 nie b/d b/d b/d 

d10998885639c17019bd84a13abc6ea5 aCGH 31 C2 8 P2 trisomia 14 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   N N 

36999eb110192ed225b09f64e9844176 aCGH 27 C4 9 P4 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/677C>T 28 nie naturalne   N O 
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65085d820641e686efe583e8b69888c3 aCGH 39 C2 14 P2 trisomia 21 żeńska b/d b/d b/d 41 nie naturalne   O N 

a5c0b4087dfc21bd8bbe4abbde6d40a0 aCGH 23 C2 9 P2 trisomia 7 żeńska b/d b/d b/d 27 nie naturalne   O N 

2bae243288e98a3b4cac6b09a265a22c aCGH 34 C4 13 P4 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie naturalne   O O 

8c13515539186c148179f7127391bef9 aCGH 33 C5 16 P4 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N N 

6503e04887599b79b455e7226ec683ad aCGH 32 C2 6 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 39 nie IVF N N 

70f19fbdfd8010c5c0014decc0fa8722 aCGH 30 C2 6 P1 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   N N 

d22d30f3ab1a941ad334ec746dbf071e aCGH 33 C3 9 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 35 tak naturalne   O O 

40ac0586676be380784a0fb6bacb41b1 aCGH 35 C2 8 P2 triploidia męska prawidłowy b/d b/d 32 nie naturalne   O N 

f1a5f0447ce518732f75709e5bd7f5d8 aCGH 32 C5 8 P5 triploidia męska prawidłowy prawidłowy 677C>T/wt 31 nie naturalne   N N 

621170e851734ec766b9070c43b3882a aCGH 37 C3 17 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy 677C>T/677C>T, 4G/4G 39 nie naturalne   N N 

8224f5b9c4c882cb5379b3544b16126c aCGH 31 C3 7 P3 prawidłowy męska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   N O 

64d19b1d604a89560f78893a097bdd5e aCGH 21 C2 11 P2 triploidia męska prawidłowy prawidłowy b/d 41 nie b/d O O 

d9b2bf25b773b0e1eae8b7e54769179e aCGH 26 C1 16 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   N N 

99a7311c3d8e198c21e4ed0ed422ee2d aCGH 26 C2 12 P2 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   N N 

2c5c2da2a5db9cfbb1c74465824ae8e9 aCGH 42 C4 11 P4 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d b/d nie naturalne   O N 

1b9caeb4b874236b1e728474722d6b34 aCGH 31 C2 9 P2 trisomia 8 męska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/677C>T, 4G/4G 31 nie naturalne   N O 

f390b8786fdda64c074951663a06dbb3 aCGH 40 C4 7 P3 trisomia 4 męska prawidłowy prawidłowy b/d 42 tak naturalne   N N 

f390b8786fdda64c074951663a06dbb3 aCGH 38 C3 8 P2 trisomia 10 męska prawidłowy prawidłowy b/d 40 tak naturalne   N N 

1d6be7a55d253db602639b01f1a08c95 aCGH 24 C2 10 P2 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/677C>T 29 nie naturalne   N O 

9118041ed0e0f814ed9bd707e0fca7c2 aCGH 26 C2 11 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 27 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

365d94b2cf217943149e61872fde53dc aCGH 41 C1 7 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 43 nie naturalne   O N 

4de2513cb3ff4388d1978c45b5187bc2 aCGH 27 C3 17 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 27 nie naturalne   O N 

eca5bf946578a2c47b9b945621013a1c aCGH 22 C1 11 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 24 nie naturalne   N N 

c0b537c07b0fa7dd3a7c180347327db4 aCGH 39 C2 7 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 48 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

93b169d2153f14f9bc0a045d315e75c1 aCGH 27 C2 6 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d b/d nie IVF N N 

c681c8348e7047db53f07182208aab82 aCGH 33 C3 12 P2 triploidia męska prawidłowy prawidłowy 677C>T/wt, 4G/5G 33 nie naturalne   N N 

69d993154c429c8fb23c8449f761edeb aCGH 37 C4 8 P4 triploidia męska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie naturalne   N N 

18340b0a05e6d227a312fd3a89676ef8 aCGH 27 C1 9 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 30 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

5086ebab843e7032933b1aa0c88469c3 aCGH 40 C3 20 P3 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 48 nie naturalne   N N 

9eb40d44d56d54551ab15f7aae4e2408 aCGH 39 C4 14 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 39 nie naturalne   O N 

fd349d29c0246ab957f9c6e64a103b2c aCGH 25 C1 21 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   N O 

f848bd209c851c5cfb2ca93ea385ba1f aCGH 37 C2 7 P1 prawidłowy b/d b/d b/d b/d 38 nie naturalne   N N 

6440d308152ad9de94dbc897c8f0897f aCGH 25 C1 11 P1 trisomia 13 żeńska b/d b/d b/d 26 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 
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f2cd035ecea65cdeb3e16a86036057c9 aCGH 35 C2 10 P2 triploidia męska prawidłowy prawidłowy b/d 39 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

50a97026d59ee93988d0e3765d1e8b05 aCGH 31 C5 13 P5 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 37 nie naturalne   N N 

593bf2b8d37fccb8217d8572173cdfcd aCGH 36 C4 9 P3 rearanżacja męska b/d b/d b/d 37 nie naturalne   N O 

ae3266350dea649b424a6fda52a15355 aCGH 37 C2 8 P2 triploidia męska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/wt, 4G/5G  31 tak naturalne   N O 

3282f0dc2f9b33af0763bdc5b2eaa70b aCGH 35 C4 10 P3 trisomia 9 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

2e5c7aee87a80e8aae54fc4681273698 aCGH 25 C2 6 P1 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   O O 

8c6fcf29dbe721a1909094b6ab24bc7d aCGH 32 C2 16 P1 rearanżacja męska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie naturalne   N N 

7878acdd1213677d83efd94e7e786f1e aCGH 31 C2 6 P2 trisomia 15 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 tak 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

c6b932b8cac0826aca16d7984abe4779 aCGH 47 C1 9 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d b/d nie IVF b/d b/d 

33d0eddda2329f915e153a4ab12830e6 aCGH 32 C3 10 P2 triploidia męska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   O N 

6db7e4bdf40901be242341940f28b5c5 aCGH 28 C1 11 P1 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 27 nie naturalne   N O 

5cd9495a97d27ae01382bac5fa28cddc aCGH 25 C2 9 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 27 tak naturalne   N N 

611c8e2073d7b0a7f4f0c4ea62c904a1 aCGH 40 C5 12 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 52 nie naturalne   O N 

066ef0a3325d22eff495d362a3532ae2 aCGH 29 C3 7 P3 trisomia 15 żeńska b/d b/d Leiden 33 nie naturalne   N O 

62820f1f0629c0c534721784f187b03f aCGH 39 C3 9 P2 trisomia 22 męska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   N N 

8b8a03aecf1d4921c9ae3ffdb812a8ec aCGH 30 C2 9 P2 rearanżacja żeńska nieprawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N N 

eb409b408f53fc6a91a0060af139b89f aCGH 28 C1 20 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   N O 

1d548de95219f60cca78596fb99cb6df aCGH 38 C4 11 P3 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 43 nie naturalne   N N 

6fd7a3ec05d39fdfd9a0c0a997d61a00 aCGH 25 C1 8 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 25 nie naturalne   N O 

9076358a794e021a45bdb664468f5787 aCGH 37 C2 9 P2 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 42 nie IVF N N 

a982102aa8d2fc7e3dcbcc368ed49a9a aCGH 31 C4 11 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/wt, 4G/5G  30 nie b/d N O 

8f0e7d2e17df770594bd4270a4096db6 aCGH 32 C2 18 P1 trisomia 16 męska b/d b/d b/d 37 nie naturalne   N N 

86bd49de39fd1d126d778419273c06b9 aCGH 31 C3 6 P3 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/wt, 4G/5G 33 nie b/d N N 

c4ad8c0d67f674c6198056b5095b3b5c aCGH 30 C1 11 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 29 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

e1c51f06e84afaed8eb2cf897e00eef4 aCGH 27 C2 11 P1 trisomia 21 męska b/d b/d b/d 29 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

0c1f1de4d21e895526a66360d7edb10d aCGH 30 C2 8 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy 4G/4G 30 nie naturalne   N N 

748dd2e167417271fe330ee58f89d5f8 aCGH 32 C2 15 P1 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   N O 

cc073d9fd2bfe41adea4ed83fbdfe6f2 aCGH 31 C3 6 P3 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/wt 34 tak naturalne   O O 

8ace4126e28c00ae6d471a6febcc8ae4 aCGH 30 C3 8 P8 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy 4G/5G  30 nie naturalne   N N 

9ee6ea4108612a1c17d08db52f62113d aCGH 29 C3 7 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 39 nie b/d O O 

6154310ccc8b1169131c822683f50ee5 aCGH 35 C4 10 b/d prawidłowy żeńska b/d b/d b/d b/d nie b/d b/d b/d 

882783bf4d2da51dfe46025e07ffc7b6 aCGH 34 C3 11 P2 trisomia 15 męska b/d b/d 4G/5G 36 tak naturalne   O O 

8b6d89b8e8ecccc3fbc4b50e46e69a38 aCGH 38 C2 8 P2 trisomia 22 męska prawidłowy prawidłowy b/d 43 nie IVF N O 
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52f1045d535e19f9d4545b14cae34cd9 aCGH 37 C4 10 P4 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 39 nie naturalne   N N 

7468924f4ad5bca29cdd0e9fd607232a aCGH 43 C6 8 P6 trisomia 22 męska prawidłowy prawidłowy b/d 38 nie naturalne   N N 

60d18658303285a475d21b523945968a aCGH 30 C3 17 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   N N 

410b473f0f19fab6cf3577d6fadbe6ec aCGH 38 C2 11 P1 trisomia 21, monosomia X żeńska b/d b/d 1298A>C/wt 41 nie naturalne   O O 

4dd77106419180a4115eef94d41bc73b aCGH 32 C6 8 P6 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

b438da243bd75d27423b75d3997adb2a aCGH 34 C5 7 P5 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy Leiden 35 tak naturalne   N O 

1f2aa77b12627730c115f40f8c3fb8d3 aCGH 35 C3 9 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 38 nie b/d N O 

39c9f17c04c67b460024ceef48411211 aCGH 27 C1 18 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 27 nie b/d b/d b/d 

fa4fedc007770ef24696c7697ed04cd5 aCGH 31 C3 9 P3 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 36 nie b/d N N 

ead0673b48dbeaca4faf28a28f4e0f46 aCGH 35 C5 10 P4 trisomia 15 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie naturalne   O O 

b84517f13901b5eda86cfb66f0d55db6 aCGH 39 C2 8 P1 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 53 nie IVF N N 

c0c8cfa2afff1092698eb63540ced417 aCGH 33 C6 18 P6 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie IVF N O 

21d10a8a70dcea23cadcc7c7830274a9 aCGH 32 C2 9 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 37 tak IVF O O 

d38b6cb76b83b8f8cf29e2ebd16b846d aCGH 36 C3 10 P3 triploidia żeńska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/677C>T 38 nie IVF N N 

fb098a0ee6279105e749120af71391c9 aCGH 36 C3 12 P2 trisomia 15 męska b/d b/d b/d 38 nie naturalne   N O 

b592fab2785cfefdede3a6788049838e aCGH 34 C7 7 P7 trisomia 15 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 39 nie naturalne   N O 

eba24628a735062f5993ee690317cf84 aCGH 28 C4 10 P3 rearanżacja żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   N O 

cfd1973455672a3356b088c4666a456c aCGH 37 C2 6 P2 rearanżacja żeńska prawidłowy prawidłowy 677C>T/wt, 4G/5G 40 nie naturalne   N N 

79164eadd01ca7ab9aee3ef5aa5eed5e aCGH 27 C2 6 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 26 nie naturalne   N O 

d2d0a3257bbbb361f8138ddf1c6592f2 aCGH 32 C2 8 P2 trisomia 4 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie naturalne   O O 

133ee32635feb42fb196ad6c971d9beb aCGH 37 C2 17 P1 rearanżacja męska b/d b/d b/d 38 nie naturalne   O N 

4be5fcfe64effda3c29ffdf79d641322 aCGH 31 C1 6 P1 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie IVF O N 

4d8abbbe5ff2d16abbb1c60064d13638 aCGH 31 C7 7 P7 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 39 nie IVF O O 

bf95dfb9d713e47ee7f9797e3ccc38dc aCGH 28 C1 11 P1 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 33 nie 
inseminacja  
nasieniem partnera 

N N 

e20ed9ebb0c8696388be3965868db3f1 aCGH 35 C3 7 P2 trisomia 22 męska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   N O 

d821cbf7c2285bf5240d487a1cf024b1 aCGH 34 C3 10 P2 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 36 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

378c1a6ba1bed4c9808abdbdebc0fa5e aCGH 25 C1 8 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 35 nie IVF N N 

992046af43b24039f0d0810a64daa061 aCGH 41 C4 8 P3 trisomia 22 męska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   N N 

a12400acceb4a8904f61598049be539e aCGH 29 C1 13 P1 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   O N 

52c3315f3140451fccbfc119f8e3461f aCGH 39 C2 10 P2 triploidia żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 39 nie naturalne   O O 

f78ac2425066fe5acd84a1a9f2cd5c34 aCGH 29 C2 9 P2 trisomia 16 męska b/d b/d b/d 34 tak naturalne   O O 

7ce5b86b9148245dfea30008acc5e182 aCGH 37 C1 8 P1 trisomia 12 żeńska b/d b/d b/d 38 nie IVF O O 

0d43c1fa7adaa220cf29b6b766c5a4e4 aCGH 33 C6 6 P6 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/wt 35 nie naturalne   N N 

a0bcc30a6c9c7da013c3aeb7c1f4ea24 aCGH 32 C2 11 P2 trisomia 14 męska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   O O 
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b4840f0167000e3ae22d565f12b1ef5c aCGH 27 C1 10 P1 triploidia męska b/d b/d b/d 28 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

07c908961bd995e1bcd343398459fad6 aCGH 31 C3 10 P3 triploidia żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   O N 

d2d5a1eb186130c367e07571305e9d95 aCGH 31 C3 9 P3 trisomia 22 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie naturalne   N O 

4350e53a145b30ea185aa2d9bc991da9 aCGH 32 C3 9 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   O N 

0bf5a0642f6250efcb08232d59e9f965 aCGH 29 C2 10 P2 triploidia męska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   N N 

e1a0d5d460fe108caa790c6df4909583 aCGH 28 C1 9 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 38 nie 
inseminacja  
nasieniem partnera 

O O 

647e485ae7ba822f32b2536f6c5506d9 aCGH 39 C2 9 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   N N 

434970ce053db7c074e2840fe8626e44 aCGH 29 C2 8 P2 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N N 

3c01f9c460465fb2ce00c2ada5e52b1f aCGH 33 C3 11 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie IVF N N 

3ac9be35ae40eb485922afab8dd575ff aCGH 39 C4 10 P3 trisomia 13 żeńska b/d b/d b/d 40 nie naturalne   N N 

234c12727180caa9c55758ac58b962f8 aCGH 37 C3 11 P1 trisomia 21 męska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/677C>T b/d nie b/d b/d b/d 

be17f9173988d910d0badc4f46ab7a69 aCGH 40 C2 7 P2 rearanżacja męska b/d b/d 4G/5G 43 nie naturalne   N N 

9cbc8c1b78b0fbdec9ea7ff1daa3e8ac aCGH 32 C8 6 P8 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

81756bef948620cab37db69d30c98bbe aCGH 26 C1 8 P1 triploidia żeńska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N N 

a7f797b50f82c2770b447147f885e000 aCGH 30 C2 8 P2 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 30 tak IVF O N 

203a9a3fcdfa1ff8200d2c361d12b948 aCGH 26 C3 6 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 27 nie naturalne   O O 

e1ff4a5ecf273a7dd7c3a3027cb3ae6c aCGH 35 C4 12 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy 4G/5G  34 nie naturalne   O O 

f99d79e9db5c870f496dc8101f073572 aCGH 32 C2 7 P2 trisomia 22 męska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie naturalne   N O 

dd4fed6d0f12072f9f905b92485686d5 aCGH 33 C3 12 P2 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 40 nie naturalne   N O 

338f1c9f4879952882ebbf204a52e9e3 aCGH 26 C2 10 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie IVF N N 

0ac2608c821833476285469101f25d8c aCGH 34 C3 11 P3 trisomia 18 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 39 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

54ad5c8a305bbf963781fb3c4c20d299 aCGH 30 C2 17 P2 prawidłowy b/d b/d b/d b/d 36 nie naturalne   N N 

edb586c6e337c93ffe33ca8fb7fc2599 aCGH 34 C3 8 P3 rearanżacja męska nieprawidłowy prawidłowy b/d 29 tak naturalne   N O 

398914dbd14dd455e2bbabf9646eff1d aCGH 35 C5 14 P4 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy 677C>T/677C>T 40 nie naturalne   O O 

cc6ff259ca850999b3248276fc953994 aCGH 37 C4 9 P3 trisomia 21 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie 
inseminacja  
nasieniem partnera 

O N 

5c210c81c8a967b7d499a474a4c018e9 aCGH 34 C5 9 P5 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy 677C>T/677C>T 32 tak b/d N O 

5c210c81c8a967b7d499a474a4c018e9 aCGH 35 C6 8 P6 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy 677C>T/677C>T 33 tak naturalne   N O 

f498d83dbb99abe46ab5d0e88f452395 aCGH 27 C3 6 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 27 nie naturalne   O O 

21d10a8a70dcea23cadcc7c7830274a9 aCGH 33 C4 12 P4 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 37 tak naturalne   O O 

f78ac2425066fe5acd84a1a9f2cd5c34 aCGH 29 C3 6 P3 triploidia męska b/d b/d b/d 35 tak naturalne   O O 

ba9c63619e15942c25e117b2ba608051 aCGH 26 C2 20 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 26 nie naturalne   O O 

a7544affd6c2557a07af8d9978517bf7 aCGH 35 C2 9 P2 triploidia męska b/d b/d b/d 32 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 
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5b51377c80b2a91034ebb80b8b528cca aCGH 26 C2 11 P2 monosomia X żeńska b/d b/d 677C>T/wt, 4G/5G 27 nie naturalne   N O 

cf8cdeb9a7ba9878e86798360bae78fc aCGH 32 C3 7 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 47 nie naturalne   N O 

e424144bb152422addc749d0b46225c9 aCGH 27 C2 9 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 25 nie naturalne   O O 

340e3b2b98b0a4ed55a8c293818dfa18 aCGH 26 C3 14 P3 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 26 nie naturalne   N O 

7346122d3d14b65b8d2f5681aa3bc3c2 aCGH 38 C3 11 P2 trisomia 22 męska b/d b/d b/d 39 nie naturalne   N N 

3094deb13c2f6809c07cee7112abfcf3 aCGH 34 C5 16 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d b/d nie b/d N N 

9ae8c0461d3caf6565cca950e880eed2 aCGH 36 C3 10 P3 trisomia 15 męska prawidłowy nieprawidłowy 1298A>C/wt, 4G/4G 39 tak naturalne   N N 

ff453ff1e772e82e3008b01a7e303304 aCGH 35 C3 9 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy 677C>T/677C>T 38 nie 
inseminacja  
nasieniem partnera 

O O 

9f7a19f77a2267bb65283069621f6f99 aCGH 32 C4 10 P3 trisomia 16 męska b/d b/d b/d 46 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

279f1d811957f12215b09c61e97bbc9c aCGH 34 C3 9 P3 rearanżacja żeńska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N O 

2037e00c6165a5fe3ad6889a44044397 aCGH 37 C3 9 P3 trisomia 9 męska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie IVF O O 

7f4fc16aae6590be70001a45ea8bf7ef aCGH 32 C1 8 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N N 

f75c42b08a9f22716e0f299b5ffeea1a aCGH 33 C2 12 P2 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 52 nie naturalne   N N 

351a8aeb52bf544948ef0c8571df5963 aCGH 34 C2 11 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 35 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

3355326a159f6c76b48e5bc853d48ae9 aCGH 37 C1 9 P1 trisomia 16 męska b/d b/d b/d 40 tak naturalne   N N 

3355326a159f6c76b48e5bc853d48ae9 aCGH 37 C2 9 P2 trisomia 6 żeńska b/d b/d b/d 40 tak naturalne   N N 

7b14b5644b0a3e43febf410fba1c19e5 aCGH 42 C3 7 P3 trisomia 14 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

6858089b46d186225f78bc105c3f8bfc aCGH 35 C3 8 P2 trisomia 22 męska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   O O 

461b3ce47d7e3a0ed33247cf74244a7d aCGH 29 C3 10 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d b/d nie naturalne   N N 

5c3edea0c2ffaaded02177c79189942a aCGH 27 C2 9 P2 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 32 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

086ec94419802ed668b68423a3850abc aCGH 31 C1 10 P1 45,X/46,XX żeńska b/d b/d b/d 33 nie naturalne   N N 

220845e4b73455f1a81d97c59521e710 aCGH 37 C1 9 P1 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie IVF N N 

e9d1214738a6ad40e0ef723154d62c90 aCGH 32 C1 10 P1 trisomia 21 żeńska b/d b/d b/d 40 nie naturalne   N O 

bbc3356dac0d53871172513627ffaf72 aCGH 26 C1 9 P1 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   O N 

058c00640b15e6833f6aa716f8fa8154 aCGH 36 C1 8 P1 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 39 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

306732d7c438a953742eebd087c3b9aa aCGH 30 C2 8 P2 triploidia męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   N O 

d5b8a34856f3fa71cb2692012d4c2758 aCGH 31 C5 10 P4 prawidłowy męska b/d b/d b/d 33 nie naturalne   O N 

2503baf62c1a553453073f47f0aa0f7e aCGH 34 C2 20 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie IVF N N 

3248cf4b55cf9c949f3766e7f0e391cd aCGH 27 C2 12 P2 trisomia 18 żeńska b/d b/d b/d 27 nie naturalne   N O 

dd2d0faf385329d961f79f9d0135ce06 aCGH 32 C2 12 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   O O 

73072a27c13dbbb534222823c14ee2bd aCGH 25 C2 11 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   N N 
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136a87325a353785bce17897e7dd4b97 aCGH 30 C3 10 P2 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   O N 

bc5adefcfdd17d89cefe72b7de6c5e18 aCGH 34 C2 9 P1 trisomia 16 męska b/d b/d b/d 40 nie IVF N O 

6cd0879044b2d55fc305ce850c3954b1 aCGH 37 C6 10 P3 trisomia 22 żeńska b/d b/d b/d 42 nie naturalne   N N 

aa9b3905222a739979a5db21866b8600 aCGH 39 C2 11 P1 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 50 nie naturalne   N O 

2284e0ed9db9ccc8015198469b35f6df aCGH 31 C3 12 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

d8110629273de350ec9b5b4412120a6f aCGH 29 C6 8 P5 trisomia 6 męska prawidłowy prawidłowy b/d 34 tak naturalne   O N 

94d284b20e5d9e3334b5d39a2f4d5d3f QF-PCR 34 C1 8 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 42 nie naturalne   N O 

f5fe3425ca8bdb02ee4c2d5f18d329f3 QF-PCR 37 C3 8 P2 triploidia męska b/d b/d b/d 36 nie naturalne   N O 

b5775a90a76f7efb609083311c1c0288 QF-PCR 27 C2 10 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 27 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

1cdd00b20d27f3f1fcb447eef9882143 QF-PCR 17 C2 10 P2 trisomia 22 męska b/d b/d b/d 23 nie naturalne   N O 

93258f29b0f0e02235b75834d3d25d23 QF-PCR 35 C3 8 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   N N 

460c9c4410a40a4dd4833db00c1306d4 QF-PCR 31 C3 12 P2 trisomia 18 męska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   O O 

56986914f11f9c12dba56d834d2168f7 QF-PCR 30 C2 8 P2 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d 36 tak 
naturalne   
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

72740a44e5eff9cfe362d32cb3687019 QF-PCR 33 C2 11 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   O O 

8857bdb0f5210df3ea406f1b88e051d4 QF-PCR 29 C4 8 P4 trisomia 13 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   N N 

57b94b645bbe961b550f04e40da6bf3a QF-PCR 32 C2 10 P2 trisomia 13 żeńska b/d b/d b/d 28 nie naturalne   O N 

9b8f14318a097c20e0e78eefbf1e09ca QF-PCR 37 C3 15 P1 trisomia 13 żeńska b/d b/d b/d 37 nie naturalne   O O 

c7001fc0d1e272cb3f12773281f322fb QF-PCR 37 C2 11 P2 trisomia 21 żeńska b/d b/d b/d 55 nie IVF N N 

bbc588f9ba053af596204bf6830142d8 QF-PCR 33 C4 9 P4 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 tak 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

bbc588f9ba053af596204bf6830142d8 QF-PCR 35 C2 9 P2 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d 27 tak b/d O N 

ac486b931d3abc613c9e40175fab08a5 QF-PCR 35 C3 11 P2 triploidia żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie naturalne   N O 

6a17e8a24dd655e808d2df9a02c6b3fd QF-PCR 37 C3 11 P1 trisomia 21 męska b/d b/d b/d 37 nie naturalne   O N 

9698ff1f8f7009beba85a1e4444610c9 QF-PCR 31 C3 9 P2 trisomia 18 żeńska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   O O 

f309201580e691b7c15afcf1c47018c6 QF-PCR 24 C3 8 P3 trisomia 13 żeńska b/d b/d b/d 28 nie naturalne   O N 

8d931cbbb267c3f5b589d271b734b65e QF-PCR 37 C2 8 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 41 nie naturalne   N O 

0de518213bdb4d767b50196aa46a5ad2 QF-PCR 28 C3 9 P3 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   O O 

d7eef12d1777ba2d376ba46a77df21e1 QF-PCR 40 C2 10 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 33 nie naturalne   O O 

ae4014d59791140eb43cb0db9c248933 QF-PCR 31 C2 12 P1 trisomia 21 męska b/d b/d b/d 40 nie naturalne   N O 

a5a55e6c372375a5712410acd8fdc416 QF-PCR 35 C2 10 P2 prawidłowy męska prawidłowy b/d b/d 39 nie naturalne   O N 

58662ee47ea122d0301f65b5e9f902fa QF-PCR 31 C3 13 P2 trisomia 13 b/d prawidłowy prawidłowy b/d 43 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

e84fddd3eb135ce25985b9a880f9c226 QF-PCR 32 C4 10 P4 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie naturalne   N O 

abea3fa722ae083aeacbe2d9ccf27c57 QF-PCR 32 C3 10 P2 trisomia 21 męska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N N 

25d8bf57c4e23069a5f85aa9a095b330 QF-PCR 32 C2 12 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 25 nie naturalne   N N 
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99a1aa57e602754d547ac491b0606d1e QF-PCR 25 C2 10 P2 trisomia 15 męska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 26 tak naturalne   N N 

b6a604b228af92f2b1df17db6afbd5bc QF-PCR 28 C3 9 P3 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 27 nie naturalne   N O 

9b67f80fd9b457b9a5d13ae69674f0ff QF-PCR 33 C3 7 P3 trisomia 16 męska b/d b/d b/d 27 nie naturalne   N O 

45bce82d84a546b9153ba1474198cd9c QF-PCR 32 C3 6 P3 trisomia 13 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d b/d nie b/d b/d b/d 

cef558c571ec9338cb5f1a058aa7b8a8 QF-PCR 35 C4 8 P4 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy Leiden 39 nie 
inseminacja  
nasieniem partnera 

N O 

cd44b6d30372032c511e86893d019fcf QF-PCR 37 C1 6 P1 prawidłowy b/d b/d b/d b/d 35 tak naturalne   O N 

cd44b6d30372032c511e86893d019fcf QF-PCR 37 C2 8 P2 trisomia 22 żeńska b/d b/d b/d 35 tak naturalne   O N 

54c23b21236abefc25f5bb7e96fa899c QF-PCR 28 C1 11 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 28 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

8e7e6b1f3db10a58774786f072ae9763 QF-PCR 33 C3 13 P2 trisomia 21 męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N N 

213f44a9073efcb966f7fa662888e32c QF-PCR 24 C1 12 P1 trisomia 18 męska prawidłowy prawidłowy b/d 26 nie naturalne   N N 

b083218913927490c573e811a684515a QF-PCR 36 C3 8 P3 prawidłowy męska b/d b/d b/d 36 nie naturalne   N N 

f71395815b5a85aeeeaf7fd4a903642a QF-PCR 30 C4 9 P3 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   N N 

80cc904a8a3e2e66ef52c5d5b17c2348 QF-PCR 24 C2 8 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 24 nie naturalne   N N 

5fc4d9250bf6fa0ba28e1b45675db828 QF-PCR 24 C1 10 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 26 nie naturalne   N N 

2c8005cca8f8656e3c9bdd3ce78acc5e QF-PCR 36 C3 9 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   O O 

7c964f3be0c57421278c14d062ea5810 QF-PCR 29 C3 11 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   N N 

f2901650ec93a4e10ae7581cb0f35ac5 QF-PCR 27 C3 7 P3 trisomia 18 żeńska b/d b/d b/d 28 nie naturalne   O O 

1e0fc9db6c075221b5ee41571277bb06 QF-PCR 23 C1 12 P1 trisomia 21 męska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   N O 

dccfd660985a71e15abb3aa82d07cad3 QF-PCR 33 C4 8 P3 prawidłowy męska b/d b/d b/d 37 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

af81f1fb95626b5fccd72c70566ef815 QF-PCR 38 C3 15 P2 trisomia 18 męska b/d b/d b/d 39 nie 
inseminacja  
nasieniem partnera 

N N 

26c247b60c4adf029c92469f98aa8259 QF-PCR 31 C1 20 P1 prawidłowy żeńska prawidłowy b/d b/d 32 nie IVF O O 

42bc6ea5f380de9e04770aa74fef1b86 QF-PCR 34 C2 10 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy 677C>T/wt 31 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

d3ce6e1bfdfbb7e29a90cc717172a8b4 QF-PCR 27 C2 8 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

f325e3f92311680cc84037312bc1cd3d QF-PCR 25 C3 10 P3 trisomia 18 męska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   O O 

11b65a3741c2f3b831e83ce1b93f39c2 QF-PCR 37 C5 7 P5 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie naturalne   N N 

528bbfc5b9010c9873d7d633cdeb0a3d QF-PCR 29 C4 9 P3 trisomia 22 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   O O 

2caa1011c5c4a9116a39c4f21bf4325d QF-PCR 30 C3 6 P3 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   O O 

919c153bf6fe0ef4acbb43a37163aaa5 QF-PCR 35 C3 6 P3 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 28 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

c9ca23588a0ac3425b72bc84f6dd92a7 QF-PCR 42 C4 8 P3 prawidłowy męska b/d b/d b/d 49 nie naturalne   N N 

c424ff6233961e429740ca48003d97ab QF-PCR 30 C2 11 P1 prawidłowy b/d b/d b/d b/d 32 nie naturalne   N O 
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8575427c63a24c44c56146b84cebac36 QF-PCR 44 C4 9 P3 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 38 nie naturalne   O O 

aa499c3f5e2636011fdee9ff22adde1c QF-PCR 35 C5 13 P3 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 33 nie naturalne   O O 

3a0605fa6b81dcc127bedacc4b8df02c QF-PCR 28 C3 10 P2 triploidia męska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   O O 

6a58b7ac0e8e86778058f01a865fe6e1 QF-PCR 24 C3 9 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie naturalne   N O 

16bb2307fa40e644bd249f107470fd16 QF-PCR 31 C3 8 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   N O 

93eebf55b1fd43d491c702f89ace970f QF-PCR 42 C3 8 P2 triploidia żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 45 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

2985e73074049c579445901c264e1b40 QF-PCR 33 C3 9 P2 triploidia żeńska b/d b/d b/d 33 nie naturalne   O N 

2e440b8ce6cd13763eedf0a9ce47bc1c QF-PCR 30 C1 10 P1 trisomia 16 żeńska prawidłowy b/d b/d 35 nie naturalne   O O 

fbe2a9f262d9e26808fa94b2b8b67867 QF-PCR 33 C1 8 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 32 nie IVF b/d b/d 

229f848775846cf71e80fc0fecc98ff9 QF-PCR 32 C3 12 P3 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d 31 tak naturalne   N O 

e689658aa79984f37cc550f128d65c54 QF-PCR 33 C3 10 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N N 

e59a627775561d50d83ae56b48ef081f QF-PCR 40 C2 7 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 43 nie naturalne   N N 

de047b6159b796fb3762e9e1cc1f10f1 QF-PCR 26 C2 11 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   O N 

483d5370e45efa332c808022e5d600ae QF-PCR 36 C3 10 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/677C>T 43 nie naturalne   N N 

17e769a3dd277054b55f3a3ea0cd5ade QF-PCR 36 C3 8 P2 trisomia 13 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 38 nie naturalne   N O 

184109b785ae9d14ddc1caad65d1fdfe QF-PCR 25 C2 15 P2 prawidłowy męska prawidłowy b/d b/d 26 nie naturalne   O O 

84265b4cf67c4863e0c3592714510cbe QF-PCR 32 C3 10 P2 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   O N 

e08b55956ae02d37a50398098257d66a QF-PCR 31 C2 8 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie b/d O O 

ac270ae897d3ff320ca5fba75bebfd17 QF-PCR 30 C2 8 P2 trisomia 18 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

393c3bcfc45f6618029a1d4f9eef6f02 QF-PCR 29 C3 8 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   N O 

48e20049e58c05ad5de83c4a081433fc QF-PCR 36 C2 8 P2 trisomia 15 męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie IVF N N 

bf95dfb9d713e47ee7f9797e3ccc38dc QF-PCR 43 C6 10 P5 prawidłowy żeńska prawidłowy b/d b/d 46 nie naturalne   N N 

835850b052de02f1952587b4e96c22a6 QF-PCR 25 C2 10 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   O O 

e4f20bda6852e80d920d49c4aa025968 QF-PCR 26 C1 14 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 29 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

a1e1294ff57f446e8ade4b7671ab9e9c QF-PCR 32 C2 7 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

67f8ac38b7a4503e447067e892f37214 QF-PCR 28 C1 13 P1 trisomia 22 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   O N 

5d6e7cedf01245cfd73b07a146cf671a QF-PCR 29 C2 8 P2 triploidia męska b/d b/d b/d 29 nie b/d N O 

abb0023e62366abea1450370051bae4e QF-PCR 36 C2 14 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   N N 

3b3d7dc923f9d312ea1c7e811191f54d QF-PCR 24 C2 8 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   O N 

82881899a80cea73acd210a399a2fb69 QF-PCR 28 C2 11 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie b/d b/d b/d 

8fee93ee0718b6ebbe375128d10914b7 QF-PCR 36 C3 14 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 39 nie naturalne   N O 

c2b588c9993dde8b4e1a07fd016996d1 QF-PCR 26 C1 8 P1 trisomia 13 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 38 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

642915775de4e94e7f674f7b620fb900 QF-PCR 23 C2 8 P2 prawidłowy żeńska nieprawidłowy prawidłowy b/d 25 nie naturalne   N O 
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939de262fcb0fb16b06ac6836b856800 QF-PCR 35 C3 9 P2 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d 38 nie naturalne   N N 

5ed45f50a3ce313bd6a8bc90e9efb14b QF-PCR 26 C2 9 P2 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 27 nie naturalne   N O 

b79bfe7719b8a7f8425dfd85c4bb9014 QF-PCR 40 C3 9 P2 triploidia męska b/d b/d b/d 38 nie naturalne   N O 

7138bc2801a9ba2b08e6b5dceffcb69d QF-PCR 30 C2 9 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   N O 

2b6861aad63004171a3744475e611e38 QF-PCR 36 C1 9 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 37 nie naturalne   O N 

adedb0b28007948ae6dfbddb9557f0b2 QF-PCR 25 C2 9 P2 trisomia 22 żeńska b/d b/d b/d 28 nie naturalne   N N 

9a0adf29c7e0a2ed5ffcc262f908dc5d QF-PCR 30 C2 8 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 28 nie naturalne   O O 

062bd18ea7c22d0ddeb7e719a36e7ddd QF-PCR 39 C2 17 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 41 nie naturalne   N N 

609374b4b88348e2504a55fc50a5d3ff QF-PCR 28 C1 9 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 35 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

45de1324b34ee7a931f5539c60a18b8d QF-PCR 36 C2 9 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 39 nie 
naturalne   
 > 1 roku starań o ciążę 

N N 

58f7596bead123fa67ddc4531723fa4d QF-PCR 29 C3 12 P2 trisomia 18 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 24 nie naturalne   O O 

9665d6c86d9a30410e2e707ebe8ce99a QF-PCR 38 C2 12 P2 trisomia 13 męska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N O 

1bb95b9533501555b68635b9baeafa53 QF-PCR 31 C3 10 P2 prawidłowy męska prawidłowy b/d b/d 34 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

94c9eb162600a7cd3ab6f33af071a063 QF-PCR 32 C4 9 P4 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 27 nie naturalne   N N 

79f984066e7811e3d9d16d3e7ecd1c9c QF-PCR 36 C1 8 P1 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie IVF N O 

e73ed1f986aa4d27cf3e6955b6be4399 QF-PCR 23 C2 17 P2 trisomia 21 męska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   b/d O 

54ce0c24f3c4a6bfaf19d891374ae8ff QF-PCR 26 C3 9 P3 trisomia 13 męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   O O 

93c09bcea2339fcb4e114a886af2df01 QF-PCR 28 C2 7 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 28 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

6033e84a7068431d59790eaf8cb1e36d QF-PCR 32 C3 9 P1 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 38 nie naturalne   O O 

5364659848ca3fb635a748213215ad07 QF-PCR 22 C2 9 P2 trisomia 22 męska b/d b/d b/d 26 nie naturalne   O N 

eb886eb6913c3a46fcd44a1925dbb605 QF-PCR 34 C2 11 P2 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 37 nie naturalne   O O 

56dcf046aef6be51997dffde655669cd QF-PCR 35 C4 19 P3 trisomia 15 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 38 nie naturalne   N N 

0f0fcd128a13327e4639be97d98cba48 QF-PCR 40 C2 8 P2 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d 46 nie naturalne   N N 

8b3cfd4b187b7984ba917e134b108bc9 QF-PCR 31 C1 10 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 35 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

c67cd5ef43450b53fd9adc8e12f8be22 QF-PCR 28 C3 15 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 28 nie naturalne   O O 

93e4841cf7de3c2867238177ce4a0fb3 QF-PCR 25 C3 9 P3 prawidłowy męska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   N N 

1abdb2db5aa983b748901b79ae0e6782 QF-PCR 39 C4 10 P2 trisomia 15 męska prawidłowy prawidłowy b/d 41 nie naturalne   N N 

de2d71b8127623a23a09bdf3a96708fc QF-PCR 34 C2 5 P1 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 39 nie IVF N O 

db33290965fc13dfa0d50703cb2fd8a0 QF-PCR 23 C1 20 P1 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 25 nie naturalne   O N 

1f39eb311108bced0d440cd777124371 QF-PCR 38 C3 9 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 37 nie naturalne   O N 

26f0851b1cc6f9b844336ef6791f61c3 QF-PCR 31 C4 9 P3 triploidia żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie IVF O O 

2419930af8abd0ec2941a3e78aa903ac QF-PCR 33 C1 7 P1 trisomia 15 męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie IVF N N 
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a92c0c066ae0112d0c646b7b9fa56524 QF-PCR 30 C1 8 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 32 nie IVF O O 

e900386e2069cd55c50c35c359449719 QF-PCR 31 C1 8 P1 trisomia 18 żeńska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N O 

a368e6698ed311f09d2a20e4b2782009 QF-PCR 29 C1 8 P1 triploidia męska b/d b/d b/d 33 nie naturalne   N O 

d87cb5a8628b8482277571fb0329e291 QF-PCR 26 C1 10 P1 triploidia męska b/d b/d b/d 30 tak naturalne   O N 

f6304a04246813fb25290c5059235bb2 QF-PCR 34 C4 12 P3 triploidia męska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie b/d O O 

589d3374325c2e8cd66459cefd6b8b7f QF-PCR 27 C1 9 P1 triploidia żeńska b/d b/d b/d 27 nie naturalne   O O 

d9e2ca2d71581536a5e96e15a1995742 QF-PCR 26 C1 10 P1 trisomia 21 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   N N 

864f262d165de441bce1723ab9d34d17 QF-PCR 34 C3 9 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   O O 

55d8cea4a3ab2182794915fae1e165f1 QF-PCR 30 C2 10 P2 trisomia 13 męska b/d b/d b/d 32 nie b/d N O 

617280af7e176704c3c9f257eacd3748 QF-PCR 28 C2 10 P2 triploidia męska b/d b/d b/d b/d nie naturalne   b/d b/d 

3019ba91bb516b430dfcb74ffc12af1b QF-PCR 42 C1 11 P1 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 47 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

0c01077424b721a2d643d668a348def5 QF-PCR 28 C2 9 P2 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 35 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

0842edfd4c62f6f69aa360807d5f6fbb QF-PCR 35 C3 12 P2 trisomia 16 męska prawidłowy b/d b/d 33 nie naturalne   N N 

eca8df0da0ae258e885e5bf14313ccf7 QF-PCR 25 C2 9 P2 trisomia 16 męska b/d b/d b/d 49 nie naturalne   N N 

c3e03180e9f792b82af53b8c41966356 QF-PCR 31 C2 12 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 29 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

5d8641232d8d25b16a72ab383f8beaa7 QF-PCR 23 C2 7 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   O N 

ffd332729fc3ee5db04c0cfa5f931bd8 QF-PCR 26 C1 9 P1 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 26 nie 
inseminacja  

O O 
nasieniem partnera 

5a15c98ada42372121764780f1b9232d QF-PCR 28 C1 9 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   N O 

0a8f9b17c7b0315049dae36bef9d8d1f QF-PCR 28 C3 7 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   N N 

087f6294703c11d662e867707aaba1ae QF-PCR 29 C1 8 P1 trisomia 18 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 tak naturalne   N N 

49f20140de4aaa538bf1e10386fed986 QF-PCR 29 C2 11 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   N N 

f2f01f948ccba35153f1a116b23fe438 QF-PCR 41 C3 9 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 41 nie naturalne   O O 

22eb391c929942aa11672b9482168400 QF-PCR 30 C7 9 P7 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   N O 

1e00e15b928715d9a337a129e90e5bf7 QF-PCR 29 C2 9 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 30 nie naturalne   N N 

a4730139d3046b1c4aa5c1c2a3baa673 QF-PCR 28 C2 8 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 33 nie naturalne   N O 

335839560a53557d994189f1b62cc170 QF-PCR 26 C3 8 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 26 nie naturalne   N O 

bcdca26d7c41afe70e5ca96426e81574 QF-PCR 36 C5 14 P4 prawidłowy męska prawidłowy b/d b/d 38 nie naturalne   N N 

12d8c4476ef67508b25e597d2e48835e QF-PCR 31 C3 7 P2 trisomia 22 męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   N N 

90083f069126bc0ccb9400f1da2837a2 QF-PCR 26 C3 9 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   N N 

5fec9bedd73201afd50913e4c4deef69 QF-PCR 34 C4 11 P3 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 40 nie IVF N N 

07a3379a6130a58f84238cc4b93b8df2 QF-PCR 35 C1 8 P1 trisomia 13 męska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 41 nie naturalne   N N 

13a6528aa921c36fb6ab21d23e5f0184 QF-PCR 33 C4 8 P4 trisomia 13 męska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   O N 

bd3eacff2289d59626189a355d998bdf QF-PCR 34 C3 8 P2 trisomia 21 męska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie naturalne   O N 

5812a16db879a924f9f764b599a9ca28 QF-PCR 30 C3 17 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d b/d nie b/d b/d b/d 
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ca0ad96065fd7c8d13f322246b00af7e QF-PCR 36 C6 9 P6 trisomia 21 męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

5fecbecd802245cbc3a64f3001063ce3 QF-PCR 29 C1 9 P1 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie b/d b/d b/d 

75da6c0cc9116161e70dd9a82e509a08 QF-PCR 30 C3 13 P2 trisomia 18 męska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 32 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

5911b050d8e1ca80a86bb30408057afb QF-PCR 26 C1 10 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 31 nie b/d N N 

d1c23c84ea19377228184a82e2ca4501 QF-PCR 28 C2 6 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy Leiden 30 nie b/d N O 

5adfd2e46335c405a75141342dfb9757 QF-PCR 32 C6 10 P6 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 35 tak naturalne   N N 

5adfd2e46335c405a75141342dfb9757 QF-PCR 32 C5 10 P5 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 34 tak 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

42e3db38618276d0b8177de8ecde399e QF-PCR 28 C4 10 P4 prawidłowy b/d b/d b/d b/d b/d nie b/d b/d b/d 

9acf45acbfcb5c73eb915aadf1a83045 QF-PCR 43 C2 10 P1 trisomia 13 męska b/d b/d b/d 45 nie naturalne   O N 

a22254254895d0ef3d10c26d96ead221 QF-PCR 36 C3 10 P3 prawidłowy męska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   O O 

4b5d6a37f28f816f88f0b539c1157f95 QF-PCR 31 C2 11 P1 trisomia 22 męska prawidłowy prawidłowy b/d 41 nie naturalne   O N 

69d1d8836827b1acb74eb94988e55395 QF-PCR 36 C3 8 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 44 nie naturalne   O N 

fe52864bb00bbcd231aebf3731b7d047 QF-PCR 32 C1 9 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 25 nie naturalne   O N 

09d65261df47f649410d669515b20893 QF-PCR 29 C1 10 P1 trisomia 13 męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   O N 

7d8fa58f54b64fb68674d330037b7735 QF-PCR 23 C2 10 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 38 nie naturalne   N O 

b57b753eba81b0316300757a37f52b3c QF-PCR 34 C2 8 P2 trisomia 13 męska b/d b/d b/d 36 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

81b7d90767fa26257ffca28007c4f262 QF-PCR 37 C3 9 P1 trisomia 13 męska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie naturalne   O N 

3699915a38a310448787e3c5b27b7aff QF-PCR 34 C2 13 P1 prawidłowy b/d b/d b/d b/d 37 nie naturalne   N N 

0daff0bb8c66c3ed8a096c67143692b0 QF-PCR 26 C1 9 P1 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie naturalne   N N 

520ed8ecc3a541b45b7ca94bb90d7130 QF-PCR 25 C2 10 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 27 nie naturalne   O O 

0a1dc4102787fd39607b5f0a53f1ca43 QF-PCR 33 C3 8 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 30 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

45f9b3f119978b8c632da6e022293099 QF-PCR 37 C3 8 P2 prawidłowy męska b/d prawidłowy b/d 36 tak naturalne   O N 

48f90721467dbeb504a61472447dfbbd QF-PCR 25 C2 7 P2 trisomia 21 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   N N 

7b62ca4b0b5c95c7af67eec2586a4611 QF-PCR 31 C1 15 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 27 nie naturalne   N N 

82dbd16df52a1c31fcc3aabf54ce18da QF-PCR 30 C3 10 P3 trisomia 13 męska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 28 nie naturalne   N N 

07b184f9406ae43ea3fb8f08bd893e47 QF-PCR 37 C3 7 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 38 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

3d9c83315bbc741259d19bb700c7b4e3 QF-PCR 35 C1 13 P1 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 41 nie IVF O N 

0bf6feae1be0a108c31cc6dafd03c36f QF-PCR 33 C4 9 P4 trisomia 21 męska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie naturalne   O O 

74cf6202cfe0526644ff781d6b602398 QF-PCR 25 C2 8 P2 trisomia 13 żeńska nieprawidłowy prawidłowy b/d 26 nie naturalne   N O 

afeff683f2916fcb1c7816dcdf585833 QF-PCR 30 C2 8 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   N N 

d3281b1992597ed17bc48c3858d5d9da QF-PCR 27 C1 9 P1 prawidłowy męska prawidłowy nieprawidłowy b/d 39 nie naturalne   N O 
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764955b36f5dc40aa664597527d3eb35 QF-PCR 34 C3 8 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   N N 

f6dfb7fc16a99b51b18014050f245b76 QF-PCR 38 C2 12 P1 trisomia 21 męska prawidłowy prawidłowy b/d 38 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

c983ec25d8f77d48e9fdc5e498537303 QF-PCR 27 C3 8 P2 trisomia 21 męska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   N N 

22bdbf76f1a11e64a8f96273842bc211 QF-PCR 29 C2 15 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 28 nie naturalne   N O 

65e4b4437cf821f9f4c72d163d86f770 QF-PCR 33 C3 13 P2 trisomia 18 męska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie naturalne   N O 

51de728c700c231cefe2747daf7e442e QF-PCR 35 C4 10 P4 trisomia 13 męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie IVF N N 

2ea0c3c9da3423f6ddf4b223c7561a13 QF-PCR 32 C2 8 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   N N 

544cbaeea6df54c2b873beeeef8a756a QF-PCR 26 C3 10 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy Leiden 25 nie naturalne   N N 

c0aac86f34aea1cf9270bd7453fcbf4c QF-PCR 28 C3 11 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 28 nie naturalne   O O 

b7576bb2c7e7e38a5d4aaaa3b6e6e4cd QF-PCR 31 C2 11 P2 triploidia męska prawidłowy prawidłowy b/d 42 nie b/d N O 

7edfe724cdeef7c612c99f5cbaa5eeea QF-PCR 29 C4 8 P4 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   N O 

27a11f8a86e1ce5841e2c7ebf757165d QF-PCR 27 C4 6 P4 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   N N 

593fa9ace3bc3a734bae36e28a3bd858 QF-PCR 26 C3 9 P3 prawidłowy męska prawidłowy nieprawidłowy b/d 30 nie naturalne   N N 

e52f082efb4c591a0f910d9beb3e64ff QF-PCR 32 C1 8 P1 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie IVF N O 

99a1aa57e602754d547ac491b0606d1e QF-PCR 26 C3 12 P3 trisomia 15 męska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 27 tak naturalne   N N 

464295539d670ce028fa76fa56f0449e QF-PCR 44 C3 8 P3 trisomia 21 męska b/d b/d b/d 43 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

bce4a9084452352fe29388a0bdefea8e QF-PCR 23 C2 9 P1 triploidia żeńska b/d b/d b/d 26 nie naturalne   N O 

38c7ce0f9e899551f6d47875e1638675 QF-PCR 26 C2 10 P2 trisomia 15 męska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   N O 

b4af82a0de18c15e91d839bf50bb5380 QF-PCR 36 C2 13 P1 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 38 nie naturalne   N N 

c3fd6cb53bf684b52c999064a11150eb QF-PCR 27 C1 8 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 27 nie naturalne   N O 

4c7cea9bfc8537eeb3fe04d7c22d5c8f QF-PCR 37 C1 9 P1 trisomia 21 męska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

2b8b3590d957a23ba7a06f668009b867 QF-PCR 28 C1 13 P1 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 29 nie naturalne   N N 

5086d6172ba680b579904dc1c207ef3c QF-PCR 31 C3 9 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

ef64254c04ace9eaf388ecd31fe4a0ba QF-PCR 29 C2 11 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   N O 

d8619fe84809d725bdce692b0f0f1618 QF-PCR 36 C1 11 P1 trisomia 15 męska b/d b/d b/d 38 nie naturalne   O O 

eb6c262f37559cf75cc0cb55f098b9ed QF-PCR 35 C1 10 P1 trisomia 13 męska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/1298A>C 40 nie naturalne   N N 

0d4c31d6465dafe5e362b7d9d836fdee QF-PCR 24 C1 8 P1 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   O O 

b9c845d96393870a6e890e91d08d5c69 QF-PCR 28 C1 10 P1 trisomia 18 męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie IVF N O 

34f91d266cd29e326dae1c9e87da0120 QF-PCR 29 C3 10 P3 trisomia 22 męska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   N O 

657e98412c2b58fc9b63656c89d20397 QF-PCR 39 C2 14 P1 trisomia 16 męska nieprawidłowy prawidłowy b/d 43 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

6db7e6a8bc8661887a7473e10a92bcfc QF-PCR 28 C4 9 P4 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d 30 tak b/d O O 

8b241f61efa77aa78fecaf597bb53ca0 QF-PCR 34 C1 10 P1 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 35 tak IVF N O 

4c6c929dbb63c6eaf53257b0bad8880f QF-PCR 29 C2 9 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   N N 
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f1cb293657eef39f39784353d3962030 QF-PCR 33 C2 10 P2 trisomia 21 męska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 30 nie naturalne   N N 

27795bb9f9c1e221ef4219fefb6f4d56 QF-PCR 28 C2 10 P2 trisomia 18 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   O O 

b31721f45b0426cf0b8313cde6af0f53 QF-PCR 27 C1 10 P1 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie b/d b/d b/d 

73ac4a05aac646c0d574b5f9c8a00f4e QF-PCR 31 C2 12 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 36 tak naturalne   O O 

5dbc0ee729c039364a4d80c9259b2777 QF-PCR 22 C1 18 P1 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 27 nie naturalne   O O 

d87cb5a8628b8482277571fb0329e291 QF-PCR 27 C2 9 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 31 tak naturalne   O N 

b5f3ef0413e928fbec3a473602360ea8 QF-PCR 23 C2 7 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   N N 

eef057342fd77754f0fd073da425da6b QF-PCR 25 C3 8 P3 triploidia męska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   N N 

abea3fa722ae083aeacbe2d9ccf27c57 QF-PCR 32 C5 9 P4 prawidłowy żeńska prawidłowy b/d b/d 37 nie naturalne   O O 

c7c3405496fcbe67ab0069ecb99e7e08 QF-PCR 34 C6 13 P4 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   N O 

293c3d399c60ff837cd04ff23dfffe00 QF-PCR 29 C1 21 P1 trisomia 18 żeńska b/d b/d b/d 28 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

427a5501e5a1f1efb04d5e5e470ed044 QF-PCR 33 C3 7 P1 triploidia żeńska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   O N 

e38780d076bca9608fdd51ac8ed6409f QF-PCR 27 C4 8 P4 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   O O 

8ffa453e8628488b71a428a29483a972 QF-PCR 34 C2 10 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 33 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

6cc43372876a68f982f606fc28e3d1ca QF-PCR 36 C4 7 P4 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie naturalne   N O 

c93df231a69da7478c07e2fb14097bfa QF-PCR 30 C5 17 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   N O 

e9c98b8c65aaa003f3f8a799414a0c0c QF-PCR 31 C4 13 P3 trisomia 21 męska b/d b/d b/d 34 nie b/d N O 

0be003b9d402bf84a411ac9087ba4268 QF-PCR 36 C4 8 P3 trisomia 18 męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   O O 

c71b144dfcfd71d64cc36257da51e88c QF-PCR 33 C2 9 P2 trisomia 21 męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   N N 

5fa37af21286e4178b316c1336637e56 QF-PCR 42 C3 8 P1 trisomia 21 żeńska b/d b/d b/d 46 nie b/d N N 

98681476e21259487ce9624d65668936 QF-PCR 34 C3 17 P1 trisomia 21 męska prawidłowy prawidłowy b/d 42 nie b/d O N 

255ddf5e76485a621828c39e844c32e7 QF-PCR 29 C2 9 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   N O 

3f46b36cfaa86e515667519893293630 QF-PCR 27 C2 7 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 35 nie naturalne   O N 

fe03066db4ba78992056f1502e90dafc QF-PCR 33 C4 12 P1 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie naturalne   O O 

456c47ac1c176984223bcbe038768d49 QF-PCR 27 C3 10 P2 triploidia żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   O O 

6e240a5037e06688701fb7a06439ea0f QF-PCR 36 C3 8 P3 trisomia 18 męska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 39 tak naturalne   O O 

81da146006c011aeb74e870c5f070992 QF-PCR 40 C2 9 P1 trisomia 21 męska b/d b/d b/d 35 nie b/d N O 

0813e00fd94fd7b6c458204c5152ff74 QF-PCR 33 C4 10 P4 trisomia 18 męska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

2e3ef2c560b48d32ccb283e4961cc36e QF-PCR 34 C1 9 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 48 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

07b09cf2609484973ef5667ffb059a68 QF-PCR 36 C2 8 P2 trisomia 21 męska b/d b/d b/d 37 nie IVF N N 

f0cf5704dad656b939fab0ed684e59e9 QF-PCR 21 C2 9 P2 trisomia 13 męska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   O N 

d1ccad03fc3b4755370bbbabb971270e QF-PCR 27 C2 7 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 27 nie naturalne   N N 

5f3dc1863d3c3841abbc499b6d77b4cc QF-PCR 27 C2 10 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 26 nie naturalne   N N 
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0bc9e2102507974c593282924a67f2f1 QF-PCR 33 C1 16 P1 trisomia 18 męska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

3589ecceae7930cbc7f5b78ae19999de QF-PCR 25 C2 8 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   N N 

1cac4cedbcfaf0647b2de1b77c23ff4b QF-PCR 30 C1 10 P1 trisomia 18 męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

b/d b/d 

59f9882cd797850de7b10576cc7a7f0e QF-PCR 28 C3 8 P3 trisomia 15 męska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   O O 

3c45676af89f14c5143889520ab90fb1 QF-PCR 38 C2 8 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 36 nie naturalne   N O 

5892cf11526ed17bd6c35e975884381c QF-PCR 33 C2 10 P1 trisomia 15 żeńska b/d b/d b/d 33 nie naturalne   O O 

f486b65b312c8945d1589fbf0c7995f2 QF-PCR 26 C1 10 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   N N 

7b1066fbc12bde433c6c0d33341b7023 QF-PCR 29 C1 12 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   N N 

70b2dcecb622e02437f62a2f743c5491 QF-PCR 26 C2 14 P1 trisomia 22 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 26 nie naturalne   N N 

a5803678b5f5655687d69bad820d880b QF-PCR 31 C1 7 P1 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

fdd286f24be253a7d0f7b1066592468c QF-PCR 30 C4 9 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   N N 

2ef3b33c64ef04627549133aafea19f1 QF-PCR 42 C3 8 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 39 nie IVF N N 

f573596d0606b45df0e5512cef55b3a6 QF-PCR 37 C2 8 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 39 nie IVF N O 

c3b7efd3d5f8bc189816245afed45ddb QF-PCR 26 C2 10 P2 trisomia 15 męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   O O 

e3821c5e168122a47f2551d5750747f9 QF-PCR 34 C5 8 P5 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   N O 

9024bfc336f32d40a0b135007a52d779 QF-PCR 31 C1 13 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 34 nie IVF N O 

15c6975462376a09ca08c2e5705c9d3a QF-PCR 33 C3 8 P2 trisomia 18 żeńska prawidłowy prawidłowy 677C>T/wt 35 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

ab35aa1d5e1656b9702fda783d87664f QF-PCR 36 C3 16 P1 trisomia 18 żeńska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   N N 

4eb978ff8a4a4ee0a9d71bb49c62d367 QF-PCR 24 C2 9 P2 trisomia 18 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 27 nie naturalne   N N 

6bf91be24371dda073135c8a7b68e858 QF-PCR 25 C2 12 P2 trisomia 13 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 27 nie naturalne   N O 

d22d30f3ab1a941ad334ec746dbf071e QF-PCR 31 C2 9 P1 trisomia 18 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 33 tak naturalne   O O 

e649080353f40bf0be6f9e5c91fa75e8 QF-PCR 28 C2 7 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   N N 

80e1eac8b89569c082437cd0584e86a7 QF-PCR 32 C2 8 P2 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie 
naturalne   
 > 1 roku starań o ciążę 

O N 

dfa3263dd7e8e59e9a67c8bcffa0657d QF-PCR 33 C1 9 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N N 

1c8e50e03f74d7c103ef884061bd0c71 QF-PCR 26 C4 10 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d b/d nie b/d b/d b/d 

e8dcb7ea3d80f09af4dd60a538df59eb QF-PCR 29 C5 7 P5 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   N N 

10931e37b297b1c33d306c72721846c6 QF-PCR 29 C1 12 P1 trisomia 15 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   O O 

82721059615934a3b80400bd825b57e6 QF-PCR 37 C3 12 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 38 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

e7105cd338d3c0ed6fbfebf4029fa9ea QF-PCR 44 C8 10 b/d trisomia 13 męska b/d b/d b/d b/d nie b/d b/d b/d 

940026ebd51ab2ad1d752e16c8294fb1 QF-PCR 30 C2 7 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 31 nie b/d N N 

49ded1998a63a8bba7e726d642a9a3e0 QF-PCR 29 C1 8 P1 trisomia 18 męska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie 
Inseminacja 
 nasieniem partnera 

N N 
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4d342305e4d4b4d57ed41535201639c4 QF-PCR 35 C2 9 P2 trisomia 13 męska prawidłowy prawidłowy b/d 38 nie naturalne   N N 

e2e5ddbbc9e3b917a8b933fd707e6e7e QF-PCR 32 C2 11 P2 trisomia 18 męska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   O N 

914d82dd299966aafcf5893c39895c7e QF-PCR 21 C1 12 P1 prawidłowy b/d b/d b/d b/d 25 nie naturalne   N N 

cffd52190c3a0d5574219ff8f91edf09 QF-PCR 32 C4 7 P4 trisomia 22 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   N N 

b1509a1401ad84e6f6cfb93476fd9b7a QF-PCR 37 C2 11 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 38 nie naturalne   N O 

20f6e6ceb01b3604e47b758c580c9c31 QF-PCR 32 C2 12 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 39 nie naturalne   O N 

b4cb67005c443fec284867e57f3e87ea QF-PCR 31 C5 8 P4 trisomia 22 męska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie naturalne   O O 

1c3a5106ebc7920584580ba60c75b108 QF-PCR 33 C2 8 P1 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie b/d N N 

0de012a2449a488f180d4684f5f62ae7 QF-PCR 26 C2 8 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 26 nie naturalne   N N 

4a3ab6a3ae0c4a2516e0e183da598192 QF-PCR 39 C8 15 P7 trisomia 15 męska prawidłowy prawidłowy b/d 39 nie naturalne   N N 

be61552f9d70489e3c4249bef1f13a60 QF-PCR 29 C3 11 P3 trisomia 15 męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   N O 

2961b59a7141de3e30b65eadd377a1d0 QF-PCR 34 C2 9 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 38 nie naturalne   N O 

d3bae9ca10f9d17d8b61ca2c71ca977f QF-PCR 37 C3 11 P2 trisomia 18 męska b/d b/d b/d 40 nie naturalne   O O 

296b5ef7f59aa0913f3972797502d741 QF-PCR 35 C2 6 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   N N 

73ac4a05aac646c0d574b5f9c8a00f4e QF-PCR 31 C3 12 P3 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 37 tak naturalne   O O 

78d0a3298f0c86f4de63f770b7d44f4f QF-PCR 28 C1 12 P1 trisomia 13 żeńska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   O O 

ff76cfa528e745973dd1e797bc98b805 QF-PCR 31 C2 8 P2 trisomia 13 męska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   O O 

998a2caf54b300a33d63e444076970ad QF-PCR 36 C2 8 P2 trisomia 21 żeńska prawidłowy b/d b/d 35 nie naturalne   O O 

e9b2e7e7e081eaad99717a0865811b3f QF-PCR 33 C2 9 P1 trisomia 21 męska b/d b/d b/d 33 nie naturalne   N N 

38f2f39ae7df2dbb4c7e3f1c7d11ec8e QF-PCR 21 C2 9 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 24 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

db1f98cabef6ebf53f66c8f9c7dc748a QF-PCR 37 C2 12 P2 trisomia 16 męska prawidłowy nieprawidłowy b/d 47 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

d52b5499ece531c11ba6202b6a95ee5c QF-PCR 25 C3 7 P3 trisomia 15 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   O N 

5eed56a5542797248d28224c5dfbf1ba QF-PCR 33 C1 9 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 42 nie naturalne   N N 

771e532ffe2702250d16de0cdb696dd1 QF-PCR 39 C4 6 P1 trisomia 21 męska b/d b/d b/d 44 nie naturalne   N N 

2a739675a2d4818e00de9c4076a63b06 QF-PCR 30 C2 16 P2 trisomia 18 męska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   N O 

5e438955ed386529f288aecb78807ce8 QF-PCR 30 C2 11 P1 trisomia 21 męska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   O O 

3e6bbdb66140bcabbfa5bcc361b9dca1 QF-PCR 24 C2 10 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 28 nie naturalne   N N 

e88ee456a81712b6ffa1917dae1710aa QF-PCR 35 C5 6 P4 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie naturalne   O N 

34f7cd466ea806b38898b87cbea1ddd4 QF-PCR 29 C3 8 P3 triploidia męska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie naturalne   O N 

99f5604279b7370dba6ec479c5559eb7 QF-PCR 31 C3 13 P3 trisomia 13 żeńska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N N 

2ffb2b66294c70db8a1df380c88262a2 QF-PCR 38 C2 11 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy 677C>T/677C>T, 4G/5G  38 nie naturalne   N N 

419f8be5c1500b005213e70d5d180c90 QF-PCR 36 C3 12 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 37 nie naturalne   O N 

2afb88bcf4ecd547c5ffcfce71b76417 QF-PCR 32 C2 11 P2 trisomia 13 męska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie b/d N O 

3818770cef12532646d9bc435bb99548 QF-PCR 28 C2 12 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 38 nie naturalne   O O 

fdeaedf6d66ba5ab6a9d5fcf1ee8d8f3 QF-PCR 34 C2 9 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/wt  38 nie IVF N N 
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6325999b88a1b0cc043aff252898eddd QF-PCR 29 C2 17 P2 trisomia 15 męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   O N 

abe67df77bf418e241a4148849a78988 QF-PCR 30 C3 8 P2 trisomia 18 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie naturalne   N O 

81a1ff3a81a9a17913fb13b654cd23fc QF-PCR 31 C1 9 P1 trisomia 21 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 27 nie naturalne   O O 

607f0d145781cbb680fff1868c8b10e2 QF-PCR 36 C2 8 P2 prawidłowy męska prawidłowy b/d b/d 43 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

b6a73407b9f52b0f7e11b9635ed7c52e QF-PCR 27 C1 12 P1 trisomia 22 żeńska b/d b/d b/d 27 nie naturalne   O N 

aabad31e161e85a914add1e081496d9a QF-PCR 30 C1 13 P1 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   O O 

2ed33fce499d97caa0adb5d623d33bfd QF-PCR 18 C1 11 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 19 nie naturalne   O O 

844cd8a8ed9bd680310b18f15e1dc3a3 QF-PCR 32 C5 7 P5 trisomia 18 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   N O 

6262f6bcc34d87a22547bcf522499c62 QF-PCR 32 C4 15 P3 trisomia 15 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie b/d N N 

172e9fc18bec694b340ae77f55e56942 QF-PCR 26 C3 18 P3 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 26 nie naturalne   O O 

d333494a8728e8c1a05114434630236d QF-PCR 28 C1 9 P1 trisomia 18 żeńska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   N N 

b5546e85082e5eb93a5f783145a5294f QF-PCR 26 C1 11 P1 trisomia 21 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie b/d N N 

1454ed424395c2923c57eb50a3f7fb97 QF-PCR 32 C1 11 P1 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 43 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

26ce75f3f5ef37f42e927af3a929f342 QF-PCR 36 C6 11 P4 trisomia 22 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 38 nie naturalne   O O 

e6bf0ac139ca84b25a6a2ac3ef7a725f QF-PCR 34 C2 22 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 34 nie 
naturalne   
 > 1 roku starań o ciążę 

N N 

5ce4d2885dfde9260e136b111bdcfdf0 QF-PCR 28 C4 7 P3 triploidia męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N N 

e8b66e7dbf23d1e1c7765087167888bd QF-PCR 33 C3 8 P3 trisomia 13 męska b/d b/d Leiden 34 nie naturalne   O O 

e73a3ba0ed0fdfa4c5372c739e1daf0f QF-PCR 25 C1 7 P1 trisomia 21 męska prawidłowy b/d b/d 29 nie naturalne   O O 

484c3db534bff7b045560c8cfbad69e0 QF-PCR 27 C2 11 P1 triploidia żeńska b/d b/d b/d 27 nie naturalne   O O 

0194a4fb788d4d7ed58ff3581bd44c2c QF-PCR 33 C3 12 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N N 

81e0adf9c5b15f63e42efe9a510edc70 QF-PCR 27 C2 10 P2 trisomia 22 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   N O 

7a443034ae06fbb1aad8d0644d8e2f16 QF-PCR 36 C2 11 P2 trisomia 15 męska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   O O 

8956a0b1c936f218a5914ee4cd5f4c9d QF-PCR 38 C4 12 P3 trisomia 15 b/d b/d b/d b/d 41 nie IVF N N 

5e634eb9658f614f272db7d73566ef52 QF-PCR 28 C2 12 P2 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   O N 

3c80549253251e9d1991e916320f90b5 QF-PCR 29 C2 8 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/677C>T, 4G/4G 33 tak naturalne   N O 

9a0d548491f54b250ffcc7202ca6fa04 QF-PCR 25 C2 11 P1 trisomia 13 męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N O 

46a23fa2be1b58b38a4cd000f51445e2 QF-PCR 29 C4 10 P3 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   O N 

2b514258f1aa074f350987ae9c2fed99 QF-PCR 32 C2 10 P2 KS męska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie 
inseminacja  
nasieniem partnera 

O O 

f275d1f6cb0b34d7addf5e7237eb3005 QF-PCR 28 C2 12 P2 trisomia 15 żeńska b/d b/d b/d 28 nie naturalne   N O 

8bed31f0faafa3d1251a66863874402a QF-PCR 28 C3 13 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   O O 

7949b7c131c9108ff3618b8742e339eb QF-PCR 30 C4 9 P4 trisomia 15 męska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   N O 

aa09d7cf7dd3c501993081ed568ada54 QF-PCR 33 C3 6 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie naturalne   N N 

b548e1ea8bbb86af6f612ebfd64581a8 QF-PCR 37 C2 10 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 39 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 
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5fe53fc5a2167be156ea53c57b28f581 QF-PCR 38 C3 10 P3 triploidia męska prawidłowy prawidłowy b/d 41 nie naturalne   O O 

a045d9baa053a426925e051206690a6e QF-PCR 31 C3 10 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 32 nie naturalne   O O 

4d76fe8ea80b953f9cc3e77bbb6fd11b QF-PCR 27 C1 10 P1 trisomia 21 męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   O N 

797880c1c3fec20a171c3e4f9366ccda QF-PCR 30 C1 11 P1 trisomia 13 męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   O O 

2a9ea75f5db1ff695dd13e2bec8dd051 QF-PCR 29 C2 11 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   N N 

f8d0705a0e84f77f1c5dccc5cb9c97d6 QF-PCR 27 C3 7 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   O O 

62b0dcf5721e331e5ed6ca0be95521b7 QF-PCR 39 C2 8 P2 trisomia 18 męska b/d b/d b/d b/d nie naturalne   b/d b/d 

9ae6569c848904bbd0dd08a18554091b QF-PCR 37 C2 7 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 38 nie naturalne   N O 

bbaa85d8c8baf0ad7f4bd6af0b94f5f8 QF-PCR 28 C2 7 P2 trisomia 22 męska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   N N 

1f14a5079808cbbfe033e75b3144576e QF-PCR 29 C3 6 P2 trisomia 13 żeńska b/d b/d b/d 33 nie naturalne   N O 

e944a9329c959d2448d63bcf6c4d8908 QF-PCR 27 C1 9 P1 trisomia 15 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 27 tak naturalne   N O 

7f5e329c8c879f6af940e740be84ea10 QF-PCR 29 C2 10 P2 trisomia 21 męska nieprawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   O N 

6409b5fa36aa0efb52ec01454a54fe4e QF-PCR 31 C2 8 P2 trisomia 15 męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie 
inseminacja  
nasieniem partnera 

N O 

023084c2e41ef33a917639dbda199d9b QF-PCR 34 C1 9 P1 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

f8acdb0ad5b8d2d35d6cd2b527dcae18 QF-PCR 28 C2 8 P2 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   O O 

0e17c7a3b9d9ee680b5e7914b01d77f0 QF-PCR 29 C5 8 P5 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 33 tak b/d O N 

ca3fbc6a642ed002acf055f53d4bc4e9 QF-PCR 27 C2 7 P2 triploidia męska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   N O 

4c950f8d33482096c3b051299a91dd1b QF-PCR 20 C2 6 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 26 nie naturalne   N N 

65ad040f6adb889342b66d7c6ce87e19 QF-PCR 32 C4 16 P4 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 37 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

e514a4db73dfad566f025923643998ca QF-PCR 28 C3 9 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   O O 

22788544acfe7af9e24dc8187fc55d21 QF-PCR 25 C2 15 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy 677C>T/677C>T 25 nie naturalne   O O 

8c1c6f70716425028acacdc1045e8d07 QF-PCR 28 C1 15 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   N O 

a3a945228dbab9205c232cb78aa66e7e QF-PCR 38 C2 5 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 38 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

16828c3f337cbc95e1188e6f1a47479d QF-PCR 33 C3 13 P3 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie naturalne   O N 

a97e923f323224a958d296c50940d1c2 QF-PCR 31 C2 9 P2 trisomia 21 żeńska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N N 

219981a232c7f216afc43dafed3435b4 QF-PCR 35 C4 8 P3 trisomia 21 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 40 nie naturalne   O O 

c7e9f90ee062c34febfe98bec533ed11 QF-PCR 29 C1 11 P1 trisomia 21 żeńska b/d b/d b/d 35 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

63b8dbbbc11533608b7d1839bcd19cd8 QF-PCR 34 C1 12 P1 trisomia 21 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie naturalne   O O 

b15d92785cd7ac6dda99480a682484c9 QF-PCR 36 C2 9 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 44 nie naturalne   N O 

3ac96984af9c42fa9859cd59ee354975 QF-PCR 26 C2 11 P2 triploidia męska prawidłowy prawidłowy b/d 27 nie naturalne   N N 

df1ad79acacb2cb634dd8a5ce54a1060 QF-PCR 25 C2 10 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 28 nie naturalne   N N 

090f8c8ac5eb102298d611cc990b4ab9 QF-PCR 31 C3 15 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   N O 
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d53c9db72758e2b83995808ca1f2dd04 QF-PCR 27 C2 9 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 27 nie naturalne   N N 

9f2e6d78461a9176c4f56874e99e87c7 QF-PCR 40 C5 8 P3 prawidłowy męska b/d b/d b/d 41 nie naturalne   N O 

8b03157df2232d7641317bb0d839fcce QF-PCR 29 C3 9 P3 prawidłowy męska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   O O 

6066180e638c221a4ddfd5c7cd56d6df QF-PCR 31 C3 10 P2 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 28 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

c5282831e84adae821456ae736e052aa QF-PCR 35 C1 8 P1 trisomia 18 męska prawidłowy prawidłowy b/d 42 nie naturalne   N N 

ceab109463c43eab880322b964bd06f7 QF-PCR 29 C2 9 P2 trisomia 22 męska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N N 

9e964ef35c5d8ca34bc0411297724ac7 QF-PCR 32 C5 12 P4 trisomia 15 żeńska b/d b/d Leiden 33 nie naturalne   N N 

a9346292284bd26dc32102bf7993937f QF-PCR 25 C3 9 P3 trisomia 15 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

4e7964342ab419d76727ebcfe9079f8c QF-PCR 30 C3 10 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N N 

6fa3b17eb337930c5d7091517789c011 QF-PCR 29 C4 9 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   O O 

64c5ee8329e02847b6e8ae42868f0f7b QF-PCR 36 C4 11 P3 trisomia 21 męska prawidłowy prawidłowy b/d 44 nie naturalne   O O 

31b98853cead37c9f5140c06a3d2038e QF-PCR 37 C3 10 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 27 nie naturalne   O O 

a0251ef1b89007c1bbaef19741b3a0fb QF-PCR 30 C2 9 P2 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

47100a7fd33ffcbd08fa971251110f38 QF-PCR 30 C2 8 P1 trisomia 22 męska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   O O 

7b410d1ea87f00c80379d8cac463598a QF-PCR 29 C1 11 P1 trisomia 18 żeńska b/d b/d b/d 29 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

55bffb939ca2bc020080b334ead93649 QF-PCR 40 C5 8 P3 trisomia 22 męska prawidłowy prawidłowy b/d 42 nie naturalne   N N 

3bce33a7b8171d701a26335e17cd6b8c QF-PCR 33 C3 6 P2 trisomia 16 b/d b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N N 

5ea94c0a3a79a92dc172b147177104df QF-PCR 33 C1 12 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 39 nie 
naturalne   
 > 1 roku starań o ciążę 

N N 

cc9d965809e763f23fce7f5baf61ad0c QF-PCR 26 C2 10 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 38 nie naturalne   O N 

82c0b62d98ed3ae080fd8d2a565becb4 QF-PCR 30 C2 9 P2 KS męska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   N O 

a5abdf2031fcef7215831482a8b770af QF-PCR 40 C1 9 P1 trisomia 21 męska b/d b/d b/d 41 nie naturalne   N O 

6a075d857f4863384ff5fe96bc5d004d QF-PCR 40 C3 8 P3 trisomia 15 żeńska b/d b/d b/d 38 nie naturalne   N N 

f3ebea7216e5be281f5c90584b06d6fb QF-PCR 24 C1 11 P1 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 25 nie naturalne   O O 

920a44f8bf22fcebaa9dcb3b551c6b15 QF-PCR 23 C3 12 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy Leiden, 677C>T/1298A>C 31 nie naturalne   N N 

4ae586bb47a222a990e0a4e0fa01f9c9 QF-PCR 39 C2 10 P2 trisomia 22 męska prawidłowy prawidłowy b/d 39 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

5344147f7c8f303eea468272d94ff491 QF-PCR 36 C2 10 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie naturalne   N N 

d7dd10e5567bb98dbc3f5b8cee674b2d QF-PCR 35 C4 9 P4 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

b5a4375eb7d11268db2ccbdeee613013 QF-PCR 31 C4 14 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie naturalne   N N 

960cdb22e72c7e25cc785dddc83412f3 QF-PCR 25 C2 17 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 25 nie naturalne   O O 

57f342f1398402fc2e48695f0f523455 QF-PCR 26 C2 9 P2 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 58 nie naturalne   N N 

b7c61e7ebdddf19f777a447c1f3e68d2 QF-PCR 31 C4 9 P3 prawidłowy męska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   O O 
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e79725784b8522adaa70d5e56d454aa0 QF-PCR 39 C3 9 P1 trisomia 22 męska b/d b/d b/d 45 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

14298961c93e974d1fad63d99bb141fd QF-PCR 30 C3 9 P3 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   N N 

18c2427fceb6736cbd5d1b9908d881be QF-PCR 33 C2 10 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   O O 

02daf1fb2ac16b7b0019da7b0a9eb43a QF-PCR 31 C1 15 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 33 nie naturalne   O O 

1eb76d2e83cd819121d0d12095c3ba17 QF-PCR 28 C2 8 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 28 nie naturalne   N O 

cfa1e95d9cabbdbdb76aa60ef947b823 QF-PCR 31 C3 7 P2 trisomia 16 męska b/d b/d b/d 36 nie naturalne   N N 

38a9bed5c8349e359afceb899f28704d QF-PCR 38 C3 9 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 38 nie naturalne   N N 

0e2361a937182ddd34c8edbc7c93e30f QF-PCR 26 C1 8 P1 trisomia 22 męska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   N O 

af2213a121597a5c3b83fb72a0e37f20 QF-PCR 37 C3 8 P3 prawidłowy męska b/d b/d b/d 39 nie naturalne   O N 

12071123b4e5bf221fdc1bb4c8cf3690 QF-PCR 35 C2 13 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy 1298A>C, 4G/4G  31 nie naturalne   N N 

e445f75a4db7806f9652751be2090162 QF-PCR 28 C3 20 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   N O 

1244be935c66f1d67f9eaada1fec2af3 QF-PCR 35 C1 8 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 39 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

b838c466aabc8994cf4438c3242ffbb2 QF-PCR 30 C4 9 P4 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N O 

07fdac715f4a73ed57ee27775c4a2e94 QF-PCR 36 C2 9 P2 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

15bf18a1cbf3a0ab127fa2a537905188 QF-PCR 27 C2 7 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   O O 

6e240a5037e06688701fb7a06439ea0f QF-PCR 37 C4 7 P4 trisomia 22 męska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 40 tak IVF O O 

a1445f41978ed7007367e48d158ab04b QF-PCR 26 C2 6 P2 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 28 nie naturalne   O O 

363274ad3387dd23891244e53a4cac06 QF-PCR 34 C5 8 P4 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy Leiden 37 tak naturalne   N O 

0e1e55fc95ede0560a49cbf13e3f5183 QF-PCR 38 C2 7 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   O O 

c21c5537350dac3b84eceaffe72703a0 QF-PCR 32 C1 16 P1 prawidłowy b/d b/d b/d b/d 31 nie naturalne   O N 

a00e9a009f641c14ecbc1a536e178a0e QF-PCR 27 C3 10 P3 triploidia męska prawidłowy prawidłowy b/d 27 nie naturalne   N N 

ef46aafde114347f0158ff9e73e79f29 QF-PCR 26 C2 12 P2 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   O O 

d97d794cbfe04b3f882d93d5a6ce1ab2 QF-PCR 33 C1 15 P1 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie IVF O O 

abfff6a4f90481837d061ec6af473c5d QF-PCR 28 C2 8 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N N 

6a782c17082c91acc036c50d3af03050 QF-PCR 43 C3 11 P3 trisomia 18 żeńska b/d b/d b/d 46 nie naturalne   b/d b/d 

6f0bcc41812aa73cc484d521cbf5f95c QF-PCR 27 C4 5 P4 prawidłowy żeńska nieprawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   N O 

b4f33b45bd44a27960732152b8b11d0c QF-PCR 29 C2 8 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   O N 

7a343b75a9e3d5d0c65d1163d7a4cac0 QF-PCR 29 C2 9 P2 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

2a2de307d21a66e9eb953c5a1edea80c QF-PCR 22 C2 13 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 26 nie naturalne   O N 

68ca35ad254a5c447b37df8062c43b5b QF-PCR 26 C2 8 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N b/d 

c1d4aa406ad91377325ed441f1529b93 QF-PCR 30 C4 9 P4 triploidia żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie b/d O O 

30603fd2104d22a1478add4ff096ba63 QF-PCR 25 C1 13 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   N N 
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3913b4ebddcf56923d576dd90399fdd5 QF-PCR 30 C2 9 P2 triploidia męska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie naturalne   O N 

3b25503be3c35f4524b4a47600864ab7 QF-PCR 29 C4 14 P4 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   O O 

9e6f903687b5b0d96f5c109cf01a716d QF-PCR 25 C2 10 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 tak 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

4adbef4ef74aecba8d9dc437b40786e6 QF-PCR 32 C1 12 P1 trisomia 13 b/d b/d b/d b/d 30 nie b/d N N 

9e1fddfa076d3fef568b6cb71e17ce08 QF-PCR 28 C2 9 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   N N 

651ce22e995a2926c51b103d8a7b1e2a QF-PCR 29 C2 6 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 32 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

79ad5fad2e5225d5ccaa7470073daacf QF-PCR 34 C2 15 P2 trisomia 13 męska prawidłowy prawidłowy b/d 47 nie naturalne   N N 

38c78a8aea99301bf6beeac9bc59d831 QF-PCR 37 C2 11 P2 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 40 nie IVF O O 

3e2480fabd8ef3ded949dbc499a0f94f QF-PCR 35 C2 11 P2 trisomia 15 żeńska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   N O 

290ac6ab1845ac62819c374a4e9f041c QF-PCR 40 C2 8 P2 KS męska prawidłowy prawidłowy b/d 38 nie naturalne   N O 

363274ad3387dd23891244e53a4cac06 QF-PCR 34 C3 8 P2 monoploidia żeńska prawidłowy prawidłowy Leiden 36 tak naturalne   N O 

363274ad3387dd23891244e53a4cac06 QF-PCR 34 C2 11 P1 trisomia 21 męska prawidłowy prawidłowy Leiden 36 tak naturalne   N O 

b4309af0c16ad150245938342ba88401 QF-PCR 26 C1 9 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   O O 

49b8b27b6f83ce9914fc435a6dc7b20f QF-PCR 27 C2 14 P2 prawidłowy męska prawidłowy b/d b/d 29 nie b/d N N 

70e1b6b0fe64df0d9a03a84819844f80 QF-PCR 26 C2 9 P2 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 27 nie naturalne   N O 

f3e353b9ea3858d7f08ad216feff33c9 QF-PCR 35 C4 12 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   O O 

5a5fdc1dd6574c465ff1425905cdc6a8 QF-PCR 22 C1 15 P1 trisomia 18 męska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   N O 

41a6ea61c46910e91bb03f5de088ee64 QF-PCR 27 C4 8 P3 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 22 nie naturalne   N N 

e155a02041c0c09dbeecd4f2d227907c QF-PCR 29 C2 9 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   N N 

e75d5cf5860af48452ceadeea748b03f QF-PCR 33 C3 8 P2 trisomia 13 męska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   N N 

0171d2c70748d24fdcaeed0ff3fc1494 QF-PCR 39 C4 7 P3 prawidłowy męska b/d b/d b/d 48 nie naturalne   N N 

115ae6ce527063d13718033b4196d764 QF-PCR 29 C3 11 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   O N 

2fb282884760e69e384b8a239a4f654e QF-PCR 35 C1 8 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 37 nie IVF N O 

17114e4df3cb02d29b47f1d0ea6effa6 QF-PCR 36 C2 7 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 42 nie IVF O O 

e6d5e4fb826f271134a6c1ef7f2201bc QF-PCR 40 C6 9 P3 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 40 nie naturalne   N N 

daa6fad45b30316e5fc82e3271f06885 QF-PCR 31 C3 9 P2 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   O O 

d61fb6f5a9b0757c7acee6c3fe181efb QF-PCR 33 C1 10 P1 trisomia 22 męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N O 

a4a9d6a4527314ee5013e460d84b66fa QF-PCR 35 C2 9 P1 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 40 nie naturalne   N O 

30f149d49f7d08806ef7dcc05ab7c32c QF-PCR 32 C2 9 P2 trisomia 21 męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   O N 

8575427c63a24c44c56146b84cebac36 QF-PCR 40 C4 10 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 40 nie naturalne   N N 

6bb514af0bff3e053d9d2252aca462cf QF-PCR 34 C2 15 P1 trisomia 21 męska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   N N 

fa1b735ca61e170e3650c4cc61a2358e QF-PCR 34 C3 9 P2 triploidia męska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie naturalne   N O 

07aaf124be6e44019fa88ca20545e190 QF-PCR 29 C2 9 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   N O 

aa16fceb136fa329c09a045138d8eaee QF-PCR 27 C2 8 P2 triploidia męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   N N 

3efa2d394083446588ec334bb7ef258e QF-PCR 34 C5 7 P4 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   N O 

bbf1dfb11397c1e8f13296333857afb9 QF-PCR 35 C3 19 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie naturalne   O N 
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a67dc41da3274c1886fb9ba58193c343 QF-PCR 32 C3 9 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 33 nie naturalne   N N 

b66863ba8cd34d534374039983c6c509 QF-PCR 41 C4 7 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 71 nie naturalne   N O 

0aa9ba62037dc99ba7f49e3170085479 QF-PCR 30 C3 11 P3 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   N O 

323dd66f11b7abac22035d8761dbbfd7 QF-PCR 34 C2 16 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 39 nie naturalne   N O 

164014d3d772bf001a1d523e8ab29609 QF-PCR 25 C2 11 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 25 nie naturalne   N N 

23ebec872d033ed609efa2d29136349a QF-PCR 30 C1 8 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   O O 

f805bbe8e73e6c4aaedae55b966d43a0 QF-PCR 31 C2 13 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 36 nie naturalne   O O 

acd8055c438c07a929fcfbfa62874124 QF-PCR 42 C1 10 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 54 nie naturalne   N N 

a88c06a21bfe8c3b781abbd7882caa7f QF-PCR 33 C2 8 P1 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   N N 

2d5e224a56ec532214bc2131477b8215 QF-PCR 31 C1 14 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 31 nie IVF O O 

38398f5745f39af3ac633705399d3319 QF-PCR 36 C2 9 P2 prawidłowy żeńska nieprawidłowy prawidłowy b/d 37 nie naturalne   N O 

350d92a6d54a73be2f9e977ec62ab245 QF-PCR 35 C2 16 P2 trisomia 13 męska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie b/d O O 

760e62b4bee1eca57cdfac57ddd6780a QF-PCR 38 C3 8 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy b/d b/d 40 nie naturalne   O O 

9741b6dcd9429f329134f4b9c35ba2fa QF-PCR 30 C1 9 P1 triploidia męska b/d b/d b/d 28 nie 
naturalne   
 > 1 roku starań o ciążę 

O N 

dc2b6ee94fe305327e4cac8af4dc5092 QF-PCR 25 C1 12 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 28 nie naturalne   O N 

8fad860562fc20711439d30f1d8b716c QF-PCR 40 C1 10 P1 trisomia 21 męska b/d b/d b/d 43 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

aa602458a09a2d103315e1e510c4238c QF-PCR 32 C2 18 P2 prawidłowy b/d b/d b/d b/d 32 nie naturalne   O O 

d63fd2552b6388301823eb9cf21475e4 QF-PCR 29 C2 7 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 25 nie naturalne   N N 

92143b9276734988ea9b168f16f6f4a4 QF-PCR 30 C3 7 P3 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N O 

48a5defbb388606cea9889a38877009d QF-PCR 40 C6 8 P6 prawidłowy żeńska nieprawidłowy prawidłowy b/d 42 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

ade9d5b3a44c87b61d4083184fff1b04 QF-PCR 29 C1 8 P1 trisomia 22 żeńska b/d b/d b/d 33 nie naturalne   N N 

416dc3727e4267484a5183e4e3a90f5e QF-PCR 27 C2 8 P2 triploidia męska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie 
Inseminacja 
nasieniem partnera 

O O 

883e2f7bf70a42773bde083c9e73ca4c QF-PCR 30 C2 9 P2 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie naturalne   N N 

5732b9422577ef24bbafc4167e795c00 QF-PCR 28 C2 8 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   O N 

e52511ff9c046f59ccd42971cbd99a2d QF-PCR 35 C4 10 P3 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   N N 

7d458ca816cbeeb3c630cf7233f41802 QF-PCR 25 C1 8 P1 triploidia żeńska b/d b/d 1298A>C/wt  28 nie b/d O O 

e30af0db4b6f30834784f68df06dbc5e QF-PCR 33 C2 11 P2 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 36 nie naturalne   O O 

b0c4abdd536fa7e37a4302b55537a32b QF-PCR 37 C3 9 P3 trisomia 22 męska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie b/d O O 

fcadf9974928e6d9f36bd33c81c83bc5 QF-PCR 35 C1 8 P1 trisomia 13 żeńska b/d b/d b/d 34 nie IVF N O 

8195f10cd140f9bb7d3a51d29278eced QF-PCR 29 C2 8 P2 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   N N 

086a339f0be9debed48257ddf1255dc3 QF-PCR 38 C2 12 P2 trisomia 21 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie naturalne   O O 

eee70b2a2871d09adea18ee750297f3c QF-PCR 29 C3 12 P1 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N O 

dacd1efa40148ce2f57f3dd3709d27ab QF-PCR 25 C3 6 P3 trisomia 16 męska b/d b/d b/d 28 nie naturalne   N N 
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f9aa43828f514babccb258ed464faca1 QF-PCR 29 C3 9 P3 trisomia 15 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N N 

1125eaaaca284ca46036add37adf957e QF-PCR 37 C4 11 P3 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N N 

3d62a96fefacdfa742ff8fa1d78042d9 QF-PCR 26 C2 9 P2 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 27 nie b/d N N 

d650bd33ba9cd82833328f934997abd2 QF-PCR 37 C4 15 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 38 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

4bdf08f04aeab6c242f77e66a8cc4131 QF-PCR 26 C3 8 P3 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie b/d O O 

235e0c401bafd7049d8826f626c16c33 QF-PCR 24 C2 12 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 27 nie naturalne   O N 

046bbd585514e60359983391615584de QF-PCR 27 C1 15 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   O O 

b938d19f672a6e7ef1c230c75a80979d QF-PCR 38 C1 17 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 40 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

1ab8e4f1178c24128568f980d1c51b09 QF-PCR 30 C1 13 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 36 nie naturalne   N O 

a1d911c3d1b37ffe5121f25474930bde QF-PCR 30 C2 10 b/d prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie b/d b/d b/d 

61eef4577c9c43235f5250feb2faae2f QF-PCR 30 C5 12 P4 KS męska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   O N 

a7f797b50f82c2770b447147f885e000 QF-PCR 29 C1 10 P1 trisomia 18 męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 tak 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

7878acdd1213677d83efd94e7e786f1e QF-PCR 30 C1 9 P1 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 tak 
inseminacja  
nasieniem partnera 

N N 

9b988cf8d705b6643ec9ab649216495b QF-PCR 27 C3 10 P3 prawidłowy męska prawidłowy b/d b/d 35 nie naturalne   N O 

48bd0760a869997c746e81578660fc8f QF-PCR 33 C1 9 P1 trisomia 15 męska prawidłowy prawidłowy b/d 36 tak naturalne   N N 

79399b5a6506c6787222bf2854399df9 QF-PCR 28 C3 9 P3 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie b/d N N 

b223e117ff95826f2d54d901a00fce19 QF-PCR 35 C4 9 P2 triploidia żeńska b/d b/d b/d 39 nie naturalne   N O 

dd54d59beb5078adff70a3fc22801d93 QF-PCR 31 C4 12 P3 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie naturalne   N O 

e887f56921381a0312b431da21d757cf QF-PCR 42 C4 14 P2 trisomia 21 męska b/d b/d b/d 42 nie naturalne   O O 

8ff41933f8a7374e11d49bd1fb2d6d47 QF-PCR 29 C3 6 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

29131089fce94e51cc2edac5cc1e4c68 QF-PCR 34 C2 8 P2 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie naturalne   N N 

0793a7ac91fdb9f4a5befb83c84ae8c1 QF-PCR 34 C2 12 P2 trisomia 21 męska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   O O 

d921f9b7b0a202061fd3a92d97879e87 QF-PCR 38 C3 9 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 38 nie naturalne   N O 

ca96abc8f1b9ee71072d456dcd0777e0 QF-PCR 42 C4 11 P3 trisomia 13 męska b/d b/d b/d 37 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

b78f7fe614cdcef0aa64e60bbf122b6a QF-PCR 24 C3 16 P3 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 25 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

c38ec90b21f4967dcaf3c7e8dac49ba6 QF-PCR 33 C2 8 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 32 tak naturalne   O N 

fe91c479ad69f5d7596f08f98543482e QF-PCR 29 C1 11 P1 trisomia 16 męska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   O N 

c38ec90b21f4967dcaf3c7e8dac49ba6 QF-PCR 33 C1 8 P1 trisomia 22 żeńska b/d b/d b/d 32 tak naturalne   O N 

72a255fcc6ea6982a6bda3ab8b3b4308 QF-PCR 25 C2 10 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 33 nie naturalne   O N 

2bbbc2bca3fcca62fb5d88b618dfdd00 QF-PCR 27 C2 7 P2 prawidłowy męska nieprawidłowy prawidłowy b/d 35 nie naturalne   N N 
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c999001bc76bfe79426ebf9fd3c035dd QF-PCR 38 C5 10 P4 trisomia 21 męska prawidłowy prawidłowy b/d 43 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

fea8f90b67ddf4bae0651c1881b75c97 QF-PCR 30 C2 8 P2 prawidłowy męska prawidłowy nieprawidłowy b/d 29 nie naturalne   O N 

c2a34df01f70f8df6305e45223773eca QF-PCR 41 C4 8 P3 trisomia 16 męska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   N N 

9eac61d403001a935c2b75d5d67510b1 QF-PCR 32 C4 8 P3 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   O O 

bea313bf4199d06cb93aa3e4cb4b668f QF-PCR 37 C6 20 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 39 nie naturalne   O N 

b83614c86509d6ee6b0102b585f1c09e QF-PCR 27 C3 10 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie b/d O O 

0dfa7d5d2f1cfb09d22b802591fa20ab QF-PCR 28 C1 7 P1 trisomia 13 męska b/d b/d b/d 33 nie naturalne   N O 

bc99e0ab24fdd4c692e68116bc9b0634 QF-PCR 36 C5 8 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 39 nie naturalne   O N 

435d7ca2f8a51f7a14b9d65b1c207ee7 QF-PCR 34 C4 11 P3 trisomia 22 męska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   O N 

53f358e0afaddff3ac9cd58b2dbb952f QF-PCR 32 C1 6 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 30 nie IVF N O 

a9bb3d9bd6b6ed08f583ba7113c02654 QF-PCR 21 C2 7 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 26 nie naturalne   b/d b/d 

c999001bc76bfe79426ebf9fd3c035dd QF-PCR 39 C4 10 P3 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d b/d nie b/d b/d b/d 

de26753f3d5cb73b38b3e3d255fa7b80 QF-PCR 37 C4 8 P4 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie b/d O O 

cad2b7d5b66f7b0e84aef840c42a91aa QF-PCR 28 C2 9 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy 677C>T/677C>T 27 tak naturalne   O N 

57b556c964876e84c8705a54367d22be QF-PCR 26 C2 7 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   O N 

aec0e91abcf24a8f196730f65b57c0b3 QF-PCR 35 C3 6 P3 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N N 

f4e1488b0c46930e9912877b44d00c6b QF-PCR 36 C1 10 P1 trisomia 22 żeńska b/d b/d b/d 40 nie naturalne   N O 

9388274c89b5e93a48edfb45791af155 QF-PCR 31 C3 10 P3 prawidłowy męska b/d b/d b/d 38 nie naturalne   O N 

ede4109495dc0581130c65fca9fd60e2 QF-PCR 30 C3 8 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 27 nie naturalne   N N 

6d3b233470a3a1114642b6792521ecc8 QF-PCR 27 C2 9 P2 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 26 nie naturalne   O O 

5f1ad24b32b4d20da6f63b95011f88c5 QF-PCR 30 C1 11 P1 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   N O 

b4520caf9deafe147a895de8b4bd1c95 QF-PCR 24 C3 8 P2 triploidia męska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   O O 

c423c70d257465b9b8396d76cf525961 QF-PCR 37 C4 9 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 38 nie naturalne   O N 

ccdf3570fcbe755ebe1d48407f65eb59 QF-PCR 32 C1 9 P1 trisomia 16 męska b/d b/d b/d 32 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

24e3e051f3021f244d531338640c1716 QF-PCR 35 C2 9 P1 trisomia 15 żeńska b/d b/d 677C>T/wt 33 nie naturalne   N O 

9569d5e3690834e0755ad0dcba980229 QF-PCR 42 C5 12 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 42 nie 
naturalne   
 > 1 roku starań o ciążę 

N O 

0cd8cd8f597e35088c0db981ed54b4df QF-PCR 33 C2 9 P1 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 35 tak naturalne   N O 

dc1e1675647ef061635bd26a757698d3 QF-PCR 28 C2 7 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 38 nie naturalne   O O 

f1282b4bb1c763a17011587d5374f6e9 QF-PCR 24 C4 9 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   O O 

1cbc8cb2a22f9cc48c15288f8ef050df QF-PCR 32 C6 6 P6 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie naturalne   N N 

78032a1b8974e73ae59c252ffc3b429c QF-PCR 26 C2 9 P2 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 30 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

d5f5cb6a854937076843d7a773613569 QF-PCR 27 C2 12 P2 trisomia 22 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   O O 

76c7260278df2a2574b42db2929115e8 QF-PCR 29 C2 8 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 30 nie IVF N N 
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ab5896e461e214763062284586c974b1 QF-PCR 29 C4 8 P4 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie naturalne   O O 

b0d2a13f9008cfbb63faa166c8d01dd5 QF-PCR 29 C2 8 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   N N 

c7b497806a9cfbc2b370df427d76048a QF-PCR 33 C2 12 P1 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 45 nie IVF O O 

c50eec047b307948c1c94ab561db736f QF-PCR 34 C8 10 P4 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 38 nie naturalne   N O 

afe81960d9ec8b736d046160c819a4f5 QF-PCR 31 C6 6 P5 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/wt 33 nie naturalne   O N 

b91264cb11263921929883792d79f3ba QF-PCR 29 C5 8 P4 triploidia męska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   O O 

4347bdb9b75dcdc778362d7f0c9202b3 QF-PCR 28 C2 8 P2 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 24 tak naturalne   N N 

9d41f7e695bfe1eac790b7298396bbfa QF-PCR 36 C1 11 P1 trisomia 16 męska b/d b/d b/d 36 nie naturalne   O N 

e41ec1199a02fd58b4a29930207f762a QF-PCR 33 C1 21 P1 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 38 nie naturalne   N N 

28d353bc6527183310ac900ee2a0ba1b QF-PCR 32 C2 9 P2 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 36 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

0a6fe499a4ce204bd524e20d61804c90 QF-PCR 30 C1 11 P1 trisomia 22 męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie IVF N O 

9b7be68c2e83c0ed041d4406ef98bbf1 QF-PCR 31 C2 8 P2 trisomia 13 męska b/d b/d b/d 39 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

511a10effb75a362038a533829537d23 QF-PCR 24 C1 16 P1 trisomia 18 żeńska b/d b/d b/d 27 nie naturalne   N O 

111f2244f3359d7bda0b5c5482b4d22f QF-PCR 27 C1 11 P1 trisomia 15, monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   N O 

1a10a5c5a5ab30ff2296967cd0e7cde2 QF-PCR 43 C2 10 P1 trisomia 22 męska b/d b/d b/d 46 nie naturalne   N N 

842297f1474c08052538055d098bfbe9 QF-PCR 29 C2 9 P2 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

bccdabf05a02981d7e99c1349734f684 QF-PCR 27 C2 19 P1 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   O O 

7f17908d81d7d292d0fd5bbf99094e8c QF-PCR 27 C1 10 P1 triploidia żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 26 nie naturalne   N O 

9e1b4c923264fc81b715f5ea94ac8cda QF-PCR 34 C1 9 P1 trisomia 22 żeńska b/d b/d b/d 35 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

3f0b3f41f61a0ef5247ee89cb28aa832 QF-PCR 37 C4 7 P3 trisomia 18 męska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/677C>T 38 nie naturalne   O O 

c6fbddcb2bbd1e1f05a02e747a101660 QF-PCR 27 C2 9 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 27 nie naturalne   O O 

ce840b674c580c5650140f5be07e8cfb QF-PCR 31 C3 13 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   N N 

022c7d2601247719c0f4fc1b273d1ec3 QF-PCR 30 C2 7 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 39 nie naturalne   N N 

2c6d0cf3af9e0eefceab6c89df6a6201 QF-PCR 28 C2 20 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   N O 

056cd97e7d2f3eef2269b1d5698528ea QF-PCR 29 C2 11 P1 trisomia 16 męska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   O O 

6654eb70d480605a473805248fbcdcf2 QF-PCR 39 C2 8 P2 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   O N 

68014516bc95c3d4b2401fddf8151e74 QF-PCR 40 C2 10 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 37 nie naturalne   O O 

2a62b766dfd2cde7e4076a7deacdb26b QF-PCR 30 C2 8 P2 triploidia męska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   O N 

48bd0760a869997c746e81578660fc8f QF-PCR 33 C2 9 P2 trisomia 15 męska prawidłowy prawidłowy b/d 37 tak naturalne   N N 

11aec3cb12fa711bff27e4bc58f66e31 QF-PCR 32 C2 9 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   b/d b/d 

12998035c255a7242e43ce4447ac3523 QF-PCR 32 C2 11 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   O O 

bbd9fab74eaf85f508a34e2c4637ca6f QF-PCR 24 C2 15 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 24 nie naturalne   O O 

882783bf4d2da51dfe46025e07ffc7b6 QF-PCR 33 C2 11 P1 prawidłowy męska b/d b/d 4G/5G 35 tak naturalne   O N 

cb30f0832a682f9b216990dc5389d2ff QF-PCR 38 C1 9 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 43 nie IVF O O 
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aa9b482bd28962c244040299a3854250 QF-PCR 25 C2 10 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   O O 

0f4fadaedf199a904d4c915d6fdd8ae4 QF-PCR 26 C5 10 P4 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/wt, 4G/4G  37 nie naturalne   O O 

0518bf642183d72ae7aba576779e164a QF-PCR 36 C6 8 b/d trisomia 13 męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie b/d N N 

e1d80e1e39315c550f2b0fe3d37cce16 QF-PCR 29 C3 11 P3 trisomia 22 męska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   O O 

ae408b96352748de2b8079e156f36269 QF-PCR 40 C3 7 P1 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 47 nie naturalne   N N 

5cd9495a97d27ae01382bac5fa28cddc QF-PCR 24 C1 13 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 27 tak naturalne   N N 

788a4fa9711784171e9d60306b3e1404 QF-PCR 30 C4 8 P4 trisomia 16 męska nieprawidłowy prawidłowy b/d 30 tak 
inseminacja  
nasieniem partnera 

N N 

c99d4c151339b19cd468e1f6b3b62dff QF-PCR 22 C4 8 P4 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 31 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

e5bc77613b770e1c842b6b5ee34ed3fe QF-PCR 27 C1 16 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 32 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

546fe5d0ef03ac12480114b42751e4db QF-PCR 31 C6 10 b/d prawidłowy żeńska b/d b/d b/d b/d nie b/d b/d b/d 

8ac05b8f5173c6e1e28e110ad93e5d9e QF-PCR 27 C3 8 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   O O 

a7263d4f85a44185b9084eb2d5986adc QF-PCR 34 C2 11 P2 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy 677C>T/wt, 4G/5G  36 nie IVF N O 

b4ef94b8d324ad882d2597b384c814a8 QF-PCR 32 C1 10 P1 trisomia 21 męska b/d b/d b/d 37 nie naturalne   N N 

b17b33a266d5bc508d562bfaa6a571c1 QF-PCR 29 C2 11 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   O O 

c2771bcdc67f6b81bfff0d32edd24f02 QF-PCR 29 C1 10 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   N N 

e08e661fa5295ba797d7c4bf71a8de27 QF-PCR 34 C3 7 P2 prawidłowy męska prawidłowy nieprawidłowy b/d 34 nie 
naturalne   
 > 1 roku starań o ciążę 

O O 

ea78ffbfaa578d80a623f5a055fd35e6 QF-PCR 32 C2 10 P2 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 33 nie naturalne   O O 

b4b96e67205618bb266cd122f2a606c4 QF-PCR 33 C2 9 P2 trisomia 16 męska b/d b/d b/d 37 nie naturalne   N N 

09869dedcdcc2ae68f11a126c058d473 QF-PCR 35 C1 9 P1 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 35 nie IVF N N 

83cd36503a9fe1744e69cf272cf8c462 QF-PCR 29 C1 9 P1 trisomia 22 męska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   N N 

b6a902f100815f16652fc0182879ffe5 QF-PCR 30 C2 12 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 31 nie b/d O O 

1e8a82988c15381cf737fd14165c2ec5 QF-PCR 29 C3 10 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   N O 

6cb44b4357cd00f5de7023dd74f8c536 QF-PCR 33 C3 12 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N N 

eaf661ede15e965f15b14de0756c91de QF-PCR 33 C5 8 P3 trisomia 15 żeńska b/d b/d b/d 37 nie naturalne   N N 

bda97d4ee1171a117dd6dd3a1766b86a QF-PCR 32 C4 10 P4 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

5497e37ae640893cac5599d149b7c36b QF-PCR 25 C2 10 P2 triploidia męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie 
naturalne   
 > 1 roku starań o ciążę 

N N 

bee560ca0531c0dd01a6b6f3d0141f70 QF-PCR 32 C2 11 P1 triploidia żeńska b/d b/d 677C>T/wt 31 nie naturalne   N N 

4530baa84c48cfa3cecb2ccc5258029e QF-PCR 33 C2 10 P2 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N N 

322f0ea93669d042f133bca9d6d0de08 QF-PCR 35 C3 12 P3 triploidia żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 38 nie 
inseminacja  
nasieniem partnera 

N N 

82d9cedd966248b5dc0062eaf4dd1dbf QF-PCR 29 C1 15 P1 trisomia 21 męska b/d b/d b/d 27 nie naturalne   O O 
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be640cef8c67ef6879e7f541359dc06f QF-PCR 35 C6 9 P3 prawidłowy męska b/d b/d b/d 37 nie naturalne   N O 

3589ecceae7930cbc7f5b78ae19999de QF-PCR 29 C1 19 P1 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   N O 

a0df4fed7ce25c703e841171da39bc8c QF-PCR 27 C3 9 P3 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   N O 

f4becd484122ce7a6cd1a9389ac595e1 QF-PCR 35 C3 8 P3 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 37 nie naturalne   N N 

56c841d5cb0ecfb72cee6fd1198c33bd QF-PCR 30 C3 7 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie b/d N N 

fe9be3e065bcf593f6a81b8c1339210b QF-PCR 29 C2 9 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   O N 

dc4c89610cfe27aca5edc8347634724d QF-PCR 30 C1 9 P1 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie IVF N N 

e2b935a06614447e97d7e67fc19072a9 QF-PCR 36 C3 10 P2 trisomia 16 męska b/d b/d b/d 37 nie naturalne   N O 

2a45a514389613d37ded37cb695d45b1 QF-PCR 32 C3 10 P3 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 36 nie naturalne   N N 

99a1aa57e602754d547ac491b0606d1e QF-PCR 28 C4 8 P4 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II prawidłowy 30 tak naturalne   N N 

c8f6a468589f5a2620d9063ea39b5919 QF-PCR 32 C3 8 P2 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie naturalne   N N 

187f7948e2d50ff8145e17723e219119 QF-PCR 38 C2 11 P2 trisomia 16 męska prawidłowy b/d b/d 38 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

561a971d2330eab7fb8aef99c63821d4 QF-PCR 37 C3 10 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 40 nie naturalne   O N 

e65697f2706713986a0fa1de54e83c9c QF-PCR 28 C3 20 P1 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie b/d N O 

3bf068766f0354dd56fc12a9f72fbbdb QF-PCR 33 C3 10 P2 trisomia 22 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N N 

7e345e07b70d8d26024f4b6516bd9d0c QF-PCR 26 C2 9 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d b/d nie b/d N N 

16fa0eca0eb75b3fcf08d5ee694c2daf QF-PCR 31 C1 13 P1 triploidia żeńska b/d b/d b/d b/d nie 
inseminacja  
nasieniem dawcy 

N N 

b807ff5697f9742a1f54a0aa24157659 QF-PCR 28 C1 10 P1 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie b/d b/d b/d 

aa320921657d5b09cdd9385266545bcf QF-PCR 32 C2 12 P2 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 35 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

5497e37ae640893cac5599d149b7c36b QF-PCR 30 C2 12 P1 triploidia męska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   N O 

4af01c1269d6672311f9fe9ddfab089b QF-PCR 36 C4 6 P4 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 40 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

0e5effd75bd823d0454fe2f5c6dcec20 QF-PCR 32 C2 12 P1 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 39 nie naturalne   N O 

98d6cfe42d02c9bd799142cb931d7daa QF-PCR 38 C1 6 P1 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 39 nie IVF N N 

d7db9e33970230c2e11775fc18ade5c2 QF-PCR 35 C5 12 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 41 nie naturalne   N N 

af031efc47c19d3ae1d481ca8773f755 QF-PCR 29 C2 12 P2 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   N N 

7c5401db06727a4bd60c84137bf109a4 QF-PCR 29 C1 11 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   N O 

1c3beac6f186a73e6fad88e8262c0023 QF-PCR 28 C3 9 P2 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N N 

c116ef0793b290806f08a62b3111ab47 QF-PCR 36 C1 7 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 31 nie IVF N N 

811dd9ebaab7b38820f2459d5bb33927 QF-PCR 33 C1 9 P1 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   N N 

aace59fbfd4e090cebe52a5fd2f1b021 QF-PCR 30 C3 11 P3 prawidłowy męska prawidłowy nieprawidłowy b/d 34 nie naturalne   N N 

f70adefc98c08437f6e7bbbf9ab0d75f QF-PCR 36 C1 11 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 39 nie naturalne   N N 

48fc9d3bd8129478081b761196ba9d5a QF-PCR 27 C2 10 P2 trisomia 15 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   N O 

fc59689c913e696a1790235f0f5f94b9 QF-PCR 32 C4 9 b/d triploidia męska prawidłowy prawidłowy 677C>T/wt, 4G/5G  32 nie b/d b/d b/d 

6744f56fd4b6dd22d33014a64971a052 QF-PCR 33 C1 10 P1 prawidłowy żeńska prawidłowy b/d b/d b/d nie b/d b/d b/d 
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27a1039185b3d7314558b49beb2038ec QF-PCR 31 C2 10 P2 triploidia męska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   N N 

125697731ed3765de502b8b39a1e9bb1 QF-PCR 38 C4 8 P3 triploidia męska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/677C>T, 4G/4G 43 nie naturalne   N N 

8dc52e9039b4cb5bb0f24452fab760e7 QF-PCR 35 C4 8 P3 trisomia 15 żeńska b/d b/d b/d 53 nie IVF N N 

292fc0193a214a9818d7fdf6b0e96b1c QF-PCR 38 C1 7 P1 triploidia żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 39 nie naturalne   N O 

1b66e0e0e4f4366ac4b68f72d559c7f6 QF-PCR 26 C2 18 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy 677C>T/wt, 4G/4G 29 nie naturalne   N N 

ac65bc8f5d1abe5f5374df02fdf721b8 QF-PCR 40 C1 9 P1 triploidia męska b/d b/d b/d 41 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

87ac757a6cc85f96d2b41b569a6d8eca QF-PCR 24 C2 12 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 26 nie naturalne   N O 

38489c63c9114275777eb3e02852f693 QF-PCR 32 C3 10 P3 trisomia 13 męska b/d b/d b/d b/d nie naturalne   N O 

3a2ad6b37bef75ebeb8ce62fee81c8c8 QF-PCR 34 C3 9 P2 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie naturalne   O N 

ffffe98856803b4ae7ae9df54e4d8463 QF-PCR 25 C1 6 P1 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie IVF N N 

629afea6d847df2bdcff208a9974b0df QF-PCR 31 C4 11 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   O N 

01540e99c09a67ba9bb365c8daa67092 QF-PCR 35 C2 17 P1 trisomia 13 męska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie naturalne   O N 

9431687f827a94d85e8e25de5c387b81 QF-PCR 31 C2 12 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N N 

9b759002df7dcae1710cc544c94c157d QF-PCR 34 C4 7 P3 trisomia 18 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

f44c7c6aae4aa51b4d9cfc3197402c27 QF-PCR 35 C1 13 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d 677C>T/wt, 4G/5G  34 nie IVF N O 

e3b46ef28aee64668e8427373125de38 QF-PCR 27 C2 10 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   N N 

0cd8cd8f597e35088c0db981ed54b4df QF-PCR 34 C3 10 P2 trisomia 22 żeńska b/d b/d b/d 36 tak naturalne   N O 

b5ddc28af5ac28649257e175b17a3537 QF-PCR 23 C2 8 P2 triploidia żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   O N 

82ed1cb9e095c5ab08196fc1158f587e QF-PCR 36 C7 5 P5 trisomia 16 męska b/d b/d b/d 36 nie naturalne   N N 

e92f4e524a37bac3297d71401165d1d1 QF-PCR 32 C2 9 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 35 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

6b5498ef76818f5d841683c5dab0cf87 QF-PCR 34 C3 10 P2 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   N O 

e79649edf4b69b944c7a2a2c451a8e78 QF-PCR 26 C3 7 P3 prawidłowy męska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   N O 

733c12433a9dd77db422fe2a848f6cb9 QF-PCR 37 C3 8 P2 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 38 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

adaa20ce60204923c4e74d7340ff288b QF-PCR 25 C2 8 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 35 nie naturalne   N N 

327d20efe581af273b7041c6fd76ba48 QF-PCR 34 C1 10 P1 trisomia 16 męska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   N N 

ed23c0ec73f35b1acab16333de735018 QF-PCR 27 C3 7 P3 trisomia 22 męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   N N 

4202fd5ec326194059ce6d9b55d2080f QF-PCR 32 C2 8 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 36 nie naturalne   O O 

fbbb65ef87ba90c2c94fd94daa75793e QF-PCR 32 C2 9 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 37 nie naturalne   O N 

3b024a128d4e0f517c6a414190e9d81c QF-PCR 32 C5 8 P5 trisomia 13 męska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/677C>T 35 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

b1fbf0afc9e18f9ca7ea338e381f25ef QF-PCR 31 C2 10 P1 trisomia 13 żeńska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   N O 

f37079d0e869f5b6335ab58a0c16cf15 QF-PCR 21 C2 9 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy cz. V i cz. II, MTHFR prawidłowy 26 nie naturalne   N O 

61df951e7fbe8bc7ec7ed405a8ba0f1b QF-PCR 26 C1 9 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   N N 
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61cc4e0739257822c72843c19868ed5b QF-PCR 28 C1 10 P1 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   N O 

3556b1d6728bd5845e856d422f75a6b6 QF-PCR 36 C1 8 P1 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 42 nie IVF O O 

b3ca0292c4369b14afed195ae213c148 QF-PCR 34 C2 9 P2 triploidia męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   O O 

79746f5adad1af5fccc8c740abe5e546 QF-PCR 27 C2 8 P2 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 30 nie naturalne   O O 

d8110629273de350ec9b5b4412120a6f QF-PCR 29 C5 10 P4 triploidia żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 33 tak naturalne   O N 

02a3c4c1fb273b94b8770a7d53c0daff QF-PCR 26 C2 8 P2 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy 4G/5G  29 nie naturalne   O O 

38aafc0ca830aaf84923c0ab2be101b7 QF-PCR 32 C2 9 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 33 nie naturalne   O O 

dd2ec1ebcd89afbda6ceabbd5291d85f QF-PCR 31 C2 11 P1 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 33 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

98a7422e22ec66758bde095516616f13 QF-PCR 27 C1 10 P1 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy 677C>T/wt, 4G/5G 36 nie naturalne   N N 

a720acccb0031a17509ea1910d80933c QF-PCR 38 C5 10 P4 prawidłowy żeńska b/d prawidłowy b/d 37 nie naturalne   N N 

99873cf592260025c4e8b11fdbc7ea74 QF-PCR 39 C1 10 P1 trisomia 15 żeńska b/d b/d b/d b/d nie b/d b/d b/d 

728a9e77f6335482330d585109ab3b2c QF-PCR 25 C2 14 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 28 nie naturalne   O O 

dc7ec6a052828116d732549a3e0aa2b8 QF-PCR 29 C2 11 P2 triploidia żeńska b/d b/d b/d 33 nie naturalne   N N 

7a55669070f1c01d78ef8297f93c3fe1 QF-PCR 36 C5 13 P4 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 36 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

6db07a63d281c996407453ab5a24896a QF-PCR 27 C2 10 P2 trisomia 16 męska b/d b/d 1298A>C/wt 29 nie naturalne   O O 

ae3266350dea649b424a6fda52a15355 QF-PCR 37 C1 8 P1 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/wt, 4G/5G  31 tak naturalne   N O 

8832f1d423c8ed9167765a4272dcfa95 QF-PCR 32 C2 9 P2 triploidia męska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   O O 

835235a7b52e37262f52a6fa4cc14eb2 QF-PCR 30 C1 11 P1 triploidia męska b/d b/d b/d 32 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

3e5db51ffc8bfc25976ad80dc371a9ed QF-PCR 28 C1 9 P1 triploidia męska prawidłowy prawidłowy 677C>T/wt 33 nie naturalne   O O 

9b168e5fa458a2ea3c98962a5865b4ca QF-PCR 34 C3 8 P3 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N N 

5c210c81c8a967b7d499a474a4c018e9 QF-PCR 33 C4 9 P4 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy 677C>T/677C>T 31 tak b/d N O 

a465e181bd5166c8a468d1ac425cf85a QF-PCR 31 C6 8 P5 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   O N 

ec351d2edd5971ad572abacfebafddd2 QF-PCR 38 C3 13 P1 triploidia męska b/d b/d b/d 40 nie naturalne   O O 

a1d0e5448490b3e13134421edd0a43bc QF-PCR 33 C1 7 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 33 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

ad61052ad0fbc8cc1c9e77a0fb21f500 QF-PCR 29 C3 10 P2 triploidia żeńska prawidłowy prawidłowy 677C>T/wt 32 nie b/d N N 

eef848e1de5a8a3ed4609d99649f3f36 QF-PCR 29 C1 5 P1 trisomia 15 męska b/d b/d 4G/5G 30 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

27f40d35b9ad69dbc7f08c0e96a2c14d QF-PCR 21 C2 10 P2 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 22 nie naturalne   O N 

bbb5140dffd3d11f1077d7bd52269c2c QF-PCR 31 C3 8 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   O N 

66e817299d9cc5f5868be492b4a94b24 QF-PCR 30 C2 9 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   O O 

1f61452f97fdda0361105a837fd79bd5 QF-PCR 31 C1 7 P1 prawidłowy żeńska b/d prawidłowy b/d 31 nie IVF N O 

15917a1e3ff8159f5f57e25dd70fb7b4 QF-PCR 28 C4 8 P2 trisomia 22 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   N N 

56757b3a44910e57042ee79ab07aa897 QF-PCR 34 C3 15 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 39 nie naturalne   N O 

440812b014c85d0e7591c780368c32e8 QF-PCR 38 C4 11 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 42 nie naturalne   O O 
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cc4d477c049f0f0fb4af74d27fc98a47 QF-PCR 24 C2 12 P2 trisomia 18 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   O N 

ee6e58934dd4e91594c27eef8f6ea00c QF-PCR 36 C3 10 P2 trisomia 15 męska prawidłowy prawidłowy b/d 44 nie naturalne   O N 

c985b2426da68ab19b51488233c9f7a4 QF-PCR 32 C2 20 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 35 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

b1e22f71688fc5b966223dc4639b86ec QF-PCR 37 C3 10 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   O O 

087f6294703c11d662e867707aaba1ae QF-PCR 33 C3 9 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 35 tak naturalne   N N 

d148e7684ea19fa06a7528b8b866ee63 QF-PCR 23 C1 9 P1 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 24 nie naturalne   O N 

aea3482fa9917db9c0617f1d157fdaa8 QF-PCR 27 C1 9 P1 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 31 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

b18d068999bc0a96c9721c424e5da268 QF-PCR 29 C3 9 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   N N 

75efbc0f98ec065381b57ecb04c78bfd QF-PCR 37 C1 10 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 36 nie IVF O O 

815354a1b0bced7ec0210bb8df4bbb35 QF-PCR 32 C2 7 P2 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N N 

c371bbfa999e77ff24862e1e7befede1 QF-PCR 36 C3 11 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 40 nie b/d N N 

5e0e1630047e499efcce30ab9743157d QF-PCR 29 C1 12 P1 triploidia żeńska b/d b/d b/d b/d nie naturalne   O O 

848f79fd8d81a3fd800264c2b1aa9993 QF-PCR 23 C1 18 P1 triploidia żeńska b/d b/d b/d 25 nie b/d N N 

cc073d9fd2bfe41adea4ed83fbdfe6f2 QF-PCR 31 C1 9 P1 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/wt 34 tak naturalne   O O 

ceb37a902de99d4081b835f0fbdd0270 QF-PCR 29 C3 10 P3 trisomia 16 męska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   N N 

56d81087f101e85057e3c9277f84e131 QF-PCR 34 C2 8 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 35 nie naturalne   N N 

4c7bc86835dfa31af724887dd7d33ac1 QF-PCR 31 C2 7 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy 677C>T/677C>T 34 nie IVF O O 

6e318a841ca9cdf9aae43c2f34b4c1ae QF-PCR 27 C2 10 P2 monosomia X żeńska prawidłowy prawidłowy 20210G/A/wt, 4G/%g 30 nie naturalne   N O 

87a64cc5736bad0725140008ace122d7 QF-PCR 31 C1 7 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 40 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N O 

77e9ed1a708fe91b1b52900f32d89b25 QF-PCR 27 C1 7 P1 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   N N 

1db802d91abb7033297018d4648eb61f QF-PCR 33 C1 9 P1 triploidia męska b/d b/d b/d 30 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O O 

9aa68895da56e317851c468bdc690f8c QF-PCR 31 C2 16 P1 triploidia żeńska b/d b/d b/d 33 nie b/d N O 

9a9586fbb8970565e2bac9eccac50f21 QF-PCR 25 C2 8 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 26 nie naturalne   N O 

e96a7a96dedc609d981cf63776738b4c QF-PCR 38 C1 7 P1 prawidłowy męska nieprawidłowy prawidłowy b/d 41 nie IVF N N 

6633340ae7e14783da2c89bc3e15334d QF-PCR 37 C4 12 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

fc94c90731a77421403378ad8f317041 QF-PCR 30 C2 8 P2 triploidia męska b/d b/d b/d 31 nie naturalne   N N 

01ed9ea85efa6045bc199531d974c466 QF-PCR 24 C2 6 P2 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy 677C>T/wt, 4G/5G 26 nie naturalne   O O 

ca813a5b194427548e9155ed31417df3 QF-PCR 28 C3 6 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie 
inseminacja  
nasieniem partnera 

N N 

bc2670d8dabc73ea1c1b35ff619f3138 QF-PCR 32 C2 9 P1 trisomia 13 żeńska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   O O 

40864ce93fdf445f30db2e6e212ba8cf QF-PCR 27 C2 10 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   N N 

a0c197f244dd6e51184608e07ecf984b QF-PCR 28 C2 6 P2 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 28 nie naturalne   N N 
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2dd32732ba10d9417458eac0cd85d842 QF-PCR 36 C3 10 P2 triploidia męska b/d b/d b/d 43 nie naturalne   N O 

788a4fa9711784171e9d60306b3e1404 QF-PCR 32 C5 19 P5 prawidłowy żeńska nieprawidłowy prawidłowy b/d 32 tak naturalne   N N 

be410ba93ab06f939687bbaa79119a9c QF-PCR 34 C1 13 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 37 nie naturalne   O O 

10acc2e3b680811bc9dd64b382c4cba6 QF-PCR 32 C4 8 P3 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   N N 

19a0f7c563ab5e1166ed15f04a84e00a QF-PCR 38 C3 9 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 38 nie b/d N N 

40eb51e2eb800b3d7df421edcaf3cf8c QF-PCR 36 C3 10 P2 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 38 nie naturalne   O N 

9e3eb7960812dbc1cd567e6b960b7437 QF-PCR 26 C2 7 P2 triploidia męska b/d b/d b/d 28 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

9eaf824449ab7002418e703b13cb397b QF-PCR 28 C2 8 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 28 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

f7b1cdab0cd8a0d59886bcfc1c1e70ba QF-PCR 29 C3 9 P3 trisomia 15 męska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

b/d N 

e79ec48520b38c83563f4be80f466a8c QF-PCR 33 C1 14 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 31 nie IVF O O 

098d326b8617fc562bed0e75a27dd68c QF-PCR 33 C3 6 P2 prawidłowy męska prawidłowy b/d b/d 35 nie naturalne   O O 

e965671a66fb81555ed86cd0df0e0e73 QF-PCR 33 C2 10 P2 trisomia 21, monosomia X męska prawidłowy prawidłowy b/d 33 nie naturalne   O O 

41f947fda36b3fc915fb7ff5f0f89cc4 QF-PCR 27 C2 12 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 29 nie naturalne   N O 

0125aef20f8f3576dfecf3550d9c33c1 QF-PCR 34 C1 8 P1 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 27 nie IVF N N 

36f999139fc0814b36500de9f0c612b3 QF-PCR 23 C1 13 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 26 nie naturalne   O N 

a07fe43d6c69b704c7d31f4db8934ba5 QF-PCR 30 C1 8 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 34 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

O N 

3ed3822a42558dc437df7d6623755f13 QF-PCR 33 C2 11 P2 45,X/46,XY żeńska prawidłowy prawidłowy 677C>T/wt, 4G/5G  38 nie naturalne   O O 

942c97150d3a4f057b576304e9c03dd4 QF-PCR 35 C2 10 P2 trisomia 22 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie b/d N O 

3c80549253251e9d1991e916320f90b5 QF-PCR 33 C4 10 P4 trisomia 22 żeńska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/677C>T, 4G/4G 38 tak naturalne   N O 

4347bdb9b75dcdc778362d7f0c9202b3 QF-PCR 28 C3 11 P3 prawidłowy żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 27 tak naturalne   N N 

36065b0e74a468bb0cb80efda56d012f QF-PCR 35 C4 16 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 36 nie naturalne   N O 

fe47bf374647e1d299afe20a6f2d75c4 QF-PCR 36 C1 6 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 38 nie naturalne   N O 

cca14d33bdfa5272f7a23b0062e43690 QF-PCR 31 C1 10 P1 trisomia 15 męska b/d b/d b/d b/d nie naturalne   N O 

d2f3da29aad46d21561bde1903415875 QF-PCR 23 C1 9 P1 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 21 nie naturalne   O N 

59fe38f530a3ed1615bd51e537f9f075 QF-PCR 31 C6 7 P6 prawidłowy żeńska b/d b/d 677C>T/wt 34 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

d1a903181c9516f37e6477ab85f3c364 QF-PCR 29 C3 13 P3 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

560db656969fb2efc9dc45d61743c083 QF-PCR 29 C2 12 P2 prawidłowy męska b/d b/d b/d 25 nie naturalne   N N 

314519e60183c355fb39459f32e66354 QF-PCR 33 C2 9 P2 prawidłowy żeńska nieprawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   N N 

9b68490929f67833eda9686d5318ccf3 QF-PCR 33 C3 8 P2 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy b/d 34 nie naturalne   O O 

01fe198912ed4c75597da4d8ef2987eb QF-PCR 30 C3 8 P2 trisomia 13 żeńska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   N O 

648c10f52637b8291f106b1996f50a64 QF-PCR 30 C1 7 P1 prawidłowy męska b/d b/d b/d 32 nie naturalne   O O 

662365aa60a0964513fac95a7da4ec6c QF-PCR 30 C2 9 P2 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 34 nie naturalne   N N 
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9c98037325efd6aad9e596aa63d46048 QF-PCR 36 C5 8 P5 prawidłowy męska prawidłowy prawidłowy b/d 42 nie naturalne   O N 

9ae8c0461d3caf6565cca950e880eed2 QF-PCR 35 C2 11 P2 prawidłowy żeńska prawidłowy nieprawidłowy 1298A>C/wt, 4G/4G 38 tak naturalne   N N 

9daa36c1d3ab562581573c1d33eb8dcf QF-PCR 38 C4 10 P3 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 40 nie naturalne   N N 

9fe1ea024971e1e86f43a3c363915a24 QF-PCR 27 C3 10 P3 trisomia 15 męska prawidłowy prawidłowy b/d 29 nie naturalne   N O 

51fde454c18d8f87d9d989ba818b4d2b QF-PCR 27 C3 7 P3 prawidłowy męska b/d b/d b/d 27 nie 
naturalne    
> 1 roku starań o ciążę 

N N 

c45230708fe52d09b2c1047fc15accf4 QF-PCR 34 C3 9 P2 trisomia 22 męska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/wt, 4G/5G 32 nie naturalne   N O 

bb46e5f844d50b058269a38e5bca5a45 QF-PCR 24 C3 10 P2 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 30 nie naturalne   N O 

0fd1a55bf94b7cdef2c5a3ebe8844c4a QF-PCR 37 C4 7 P3 trisomia 16 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 37 nie naturalne   N O 

ad9cf8093e2878ceb02835d1835f3a5b QF-PCR 30 C1 7 P1 KS męska b/d b/d b/d 39 nie IVF N N 

50bccc1bc8201a1415b71e707f1ca35f QF-PCR 41 C3 7 P3 trisomia 16 żeńska b/d b/d b/d 36 nie naturalne   N N 

6d6dc558ebdb84946cf275ce39bd088c QF-PCR 28 C3 10 P3 triploidia żeńska b/d b/d b/d 26 nie naturalne   O N 

cecd17c7f0329f30305dcc0cdb27c069 QF-PCR 32 C3 13 P1 triploidia męska b/d b/d b/d 33 tak naturalne   N N 

cecd17c7f0329f30305dcc0cdb27c069 QF-PCR 32 C4 5 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 33 tak naturalne   N N 

0dcb9e1631296c814946e9320fdec7b8 QF-PCR 34 C2 8 P2 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 41 nie b/d O O 

48ced40359a218172fd65cf07d895fbb QF-PCR 40 C2 6 P2 trisomia 16 męska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/wt, 4G/4G 40 nie naturalne   N N 

397bcefa427d5416e05c6e2879ddfb00 QF-PCR 34 C1 7 P1 triploidia męska prawidłowy b/d b/d 34 nie naturalne   O N 

08c981567ea837c3e410068d80319e82 QF-PCR 36 C5 8 P5 trisomia 13 żeńska prawidłowy prawidłowy b/d 32 nie naturalne   O N 

f296a9a9224b8b152beba7d53efdf9b6 QF-PCR 41 C2 9 P2 trisomia 15 męska b/d b/d b/d 39 nie naturalne   N N 

909858ff23f2ec5ec233934601f7039d QF-PCR 37 C1 10 P1 monosomia X żeńska b/d b/d b/d 38 nie IVF N O 

78f116b16d18e4fbfa4d6fd1bfe06f75 QF-PCR 31 C1 9 P1 prawidłowy żeńska b/d b/d b/d 31 nie IVF N N 

fb8083c808368faa7c54034937336aa2 QF-PCR 41 C5 7 P3 trisomia 18 żeńska b/d b/d b/d 27 nie b/d N N 

6fddbb1b3a0b86bc053b225fefe2fca5 QF-PCR 25 C2 8 P2 trisomia 21 męska prawidłowy prawidłowy 1298A>C/677C>T, 4G/4G 27 nie naturalne   N N 

b/d – brak danych 

*kolejność ciąży, gdzie C1 – ciąża pierwsza, C9-ciąża dziewiąta 

**kolejność poronienia, gdzie P1-poronienie pierwsze, P9-poronienie dziewiąte 

***trombofilią u Pacjentki – 677C>T i 1298A>C – obecność polimorfizmów w genie MTHFR, Leiden – obecność mutacji Leiden w genie czynnika V, cz. II – obecność mutacji G20210A w 

genie czynnika II, 4G/4G, 4G/5G – obecność wariantu 4G w genie PAI-1 

****IVF – zapłodnienie pozaustrojowe 

*****O – obciążony wywiad rodzinny, N – nieobciążony wywiad rodzinny 


