Cytogenetika

Abnormality lidskych chromozoml
Pripravny kurz

Komb.forma studia oboru VSeobecna
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Chromozomalni abnormality
vyskyt u:

perinatalnich smrti
mentalne retardovanych

pacientu s vrozenymi vyvojovymi
vadami

infertilnich paru (opakované SA,
sterilita)

infertilnich muzu



Rozdéleni chromozomalnich abnormalit

trizomie 2n+1
aneuploidie

monozomie 2n-1
numerickeé

) triploidie 3n
vrozene \solyploidie

tetraploidie 4n

Robertsonska translokace

lancované N reciproka translokace
strukturni inverze

delece
/

. duplikace
nebalancované<< " P

ring
dicentr
izochromozom

ziskane — zlomy, prestavby v malém % somatickych bunék



Numericke chromozomalni
aberace:

Trizomie (47 chromozomu): M.Down =
trizomie 21

Monozomie (45 chromozomu): Turneruv sy =
monozomie X

Triploidie (69 chromozomu): letalni,v potratech



M.Down (DS)- trizomie 21

05% DS =47 XX nebo XY, +21= volna trizomie

riziko vzniku volneé trizomie zavisi na veku
matky (=riziko nondisjunkce)

5% DS = translokacni forma trizomie
(tzv.Robertsonska translokace= fuze dvou akrocentru)
riziko translokacni formy nezavisi na véku
matky!!

ale rodi¢ translokac¢niho Downa muze byt nosic
balancovaneé formy Robertsonské translokace !! -
pak ma riziko nhebalancované translokace pro
kazdé dalsi dite



47 XX,+21 - volna trizomie 21
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Zavislost rizika volne trizomie 21
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46,XX,der(14,21)(g10;910),+21
translokacni forma trisomie
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45,XX,der(14,21)(g10;910)
balancovana translokace
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Downuv syndrom




Opici ryha u DS




47,XX +18
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Edwardsuv syndrom
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47,XX +13
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Patauuv syndrom (PS)
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Polydaktylie u PS
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Turneruv syndrom (TS)




47 ,XXY- Klinefelteruv sy




Klinefelteruv syndrom




Strukturni chromozomalni aberace — vznik

pusobenim zevnich mutagenu (zareni, chemické latky)

CHA nebalancované — chromozomalni material
chybi nebo prebyva — klinické postizeni, napf. delece,
duplikace, CHA balancované - chromozomalni

material je prestaven — bez ztraty nebo zisku
chromozomalniho materialu — bez klinickeho postizeni,
ale riziko nebalancované aberace pro potomstvo

napr. Robertsonska translokace, reciproka translokace,
Inverze
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terminalni delece Xq — nebalancovana aberace (sterilita u zeny)







der(6)t(4;6) - derivovany chromozom 6=nebalancovana aberace (postizeni)
derivovany chromozom je zdédény od matky nosi¢ky balancované aberace




Stanoveni karyotypu:
Postnatalné (u narozenych jedincu): z periferni krve
u postizenych jedinct (PMR, vady, opozdéni rustu, pohlavniho
vyvoje apod.)
u partneru s opakovanymi potraty nebo sterilitou
u pfibuznych jedincu s jiz zjisténou strukturni
chromozomalni aberaci
Prenatalné (u plodu): nejCastéji z bunék plodoveé vody (amniocentéza)
u starSich zen (= 35 let v dobé porodu)
pri abnormalnim biochemickém skrininku

pfi abnormalité zjisténé na ultrazvuku, i drobné morfologické
odchylky

je-li jeden z rodi¢d nosicem balancované chromozomalni
aberace
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