Ramme for tolkning og svarafgivelse af praenatale arrays
DSMGs fglgegruppe for praenatal kromosom mikroarray

Danske klinisk genetiske afdelinger, som udbyder praenatal kromosom mikroarray, bgr have
retningslinjer for tolkning og svarafgivelse, se f.eks. [1, 2]. Desuden deltager afdelingerne
regelmaessigt i eksternt kvalitetssikringsprogram for at sikre at tolkning og svarafgivelse felger
internationale standarder.

Som udgangspunkt rapporteres ikke benigne og sandsynligvis benigne copy number variations
(CNV) samt CNV’er af ukendt betydning og aberrationer involverende sjeldne autosomal recessive
sygdomsgener. Fund som rapporteres skal kunne klassificeres jvf. et klassifik@tionssystem, som er
udarbejdet af falgegruppen (se herunder samt bilag):
e Aneuploidi for
o Kromosomerne 13, 18, 21 inkl. mosaikker
o Kagnskromosomerne inkl. mosaikker
o Alle gvrige kromosomer inkl. mosaikker

o Patogen variant (uanset sveerhedsgrad)
o Sandsynligvis patogen variant
o Risikovariant. Defineret som rekurre er modificeret efter [1,
3]. Om en konkret risikovariant rapporte indikationen, ny
litteratur og lokale traditioner. Der ¢ ¢ udarbejdet en feelles “positivliste”.
o @vrige tilfeeldighedsfund*. Definére rationer medfareende
= sent indszttende sygdon
= at fostret er anleegsh
= at et pigefoster er : den recessiv sygdom
o Variant af ukendt be [ ieres kun i saerlige tilfeelde).

ifikke CNV: 1) kan forklare
f ovenstaende kategorier den tilhgrer (dog ikke
or (patogen kan fx erstattes med sygdomsfremkaldende

Det skal tydeligt fremga af svarte
undersggelsesindikationen
ngdvendigvis med samm

og patogene fund uden klar sammenhang med faenotypen.
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