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NADOROVA CYTOGENOMIKA

slouzi k urCeni ziskanych chromosomovych zmén u hemato—onkologickych malignit

- vySetreni ma vyznam:
- prispiva k urceni klinické diagndzy nebo jejimu potvrzeni
- k urCeni prognozy
(dobra — inv(16), 1(18;21); Spatna — MLL, del(5q), del(7q), -7, del(17p), komplexni zmény karyotypu)
- volba lecby
- monitorovani onemocnéni (remise X relaps)

- vySetfuje se kostni dren, periferni krev a tkan solidniho tumoru

-k urCeni chromosomovych zmén jsou pouzivany tyto metody: cytogenetické vysetreni, FISH, mFISH,
mBAND, array CGH a SNP array



CYTOGENETICKE VYSETRENI
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PRIPRAVA METAFAZNiICH PREPARATU A HODNOCENI

1. ODBER MATERIALU

2. KULTIVACE - ziskani dostateCného mnozstvi délicich se bunék
- 3. ZPRACOVAN| SUSPENZE
- 4. NAKAPANI SUSPENZE NA PODLOZNI SKLO
- 5. PRUHOVANI / BARVENi CHROMOSOMU - G - PRUHOVAN
- 6. VYHLEDAVAN| METAFAZ|

7. HODNOCENI



1. ODBER MATERIALU
- kostni dren (KD) — heparin + PBS (transportni medium)
- periferni krev (PK) — heparin

- solidni tumor — D-MEM (transportni medium)




2. KULTIVACE

nasazeni do kultivaéniho media sterilné v laminarnim boxu

kostni dren

dospéli — Bone Marrow

déti — Marrow Grow

kultivace 24 hod. pfi 36 — 37 °C v termostatu s regulovanym
pfivodem CO,

periferni krev

RPMI-1640 + IL-2 + DSP30

kultivace 72 hod. pfi 36 — 37 °C v termostatu s regulovanym
pfivodem CO,

Vlastni zpracovani - FN Bro



3. ZPRACOVANI SUSPENZE

- pusobeni kolchicinu - alkaloid z Ocunu jesenniho

- zastavi déleni v metafazi bunééného cyklu rozrusenim mitotického vieténka, chromosomy zUstavaji
dvouchromatidove, vhodné k cytogenetické analyze

Vlastni zpracovani - FN Brno


https://www.bylinkyprovsechny.cz/byliny-kere-stromy/jedovate-byliny/1085-ocun-jesenni-ucinky-na-lidsky-organismus-priznaky-otravy

3. ZPRACOVANI SUSPENZE

A) Hypotonizace
- roztok KClI

- vytvori  hypotonické  prostredi -
dochazi k lyze erytrocytl, leukocyt
zvetSi svuj objem a chromosomy se
rozestoupi

Vlastni zpracovani - FN Brno



3. ZPRACOVANI SUSPENZE

B) Fixace

- fixaCni roztok — metanol + kyselina
octova (v poméru 3:1)

- Zlepsi viditelnost  struktur, zlepsi
barvitelnost chromosomU a rozpusti
necistoty

- posledni fixaci se naredi sediment, tak
aby vznikla opaleskujici suspenze

Vlastni zpracovani - FN Brno



4. NAKAPANI SUSPENZE NA PODLOZNI SKLO

- na oznacena skla se kapne nékolik kapek
suspenze

- inkubace 20 min. pfi cca 80 °C
v horkovzdusném sterilizatoru, kdy
dochazi k dehydrataci vzorku

| g
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5. PRUHOVANi / BARVENi CHROMOSOMU (G-PRUHOVAN:)

2% trypsin v SOrensenove
fosfatovém pufru

odmyti v Sorensenove
fosfatovém pufru

barveni v barvivu Giemsa-
Romanowski

oplach ve vode

Vlastni zpracovani - FN Brno



6. VYHLEDAVANI METAFAZI
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7. HODNOCENI

- cilem analyzy je sestaveni karyotypu a jeho zapis

An International System for

podle mezinarodni cytogenetické nomenklatury ISCN Human Cytogenomic Nomenclature (2020)

2020

Editors
Jean McGowan-Jordan

- hodnoti se celkem 20 metafazi Ros J. Hastings

Sarah Moore

- kazdy pacient je vzdy hodnocen minimalne 2
pracovniky

karyotyp se sestavuje a hodnoti pomoci softwaru
LUCIA Karyo == ‘ —

vysledek uvoliiuje VS pracovnik s atestaci

Ka rger < RESEARCH
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7. HODNOCENI

- nasnimané metafazické chromosomy se v systému Lucia od sebe oddéli, sefadi a hodnoti
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7. HODNOCENI -
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7. HODNOCENI

po zhodnoceni se vytvori zaverecna
zprava cytogenetického vysetreni

vysledek je vydan v papirové a
elektronické podobé — AMIS (FN Brno)

SCMBG00008

Mg

Interni hematologicka
: F%IKEUMLEE'NIQE a onkalogicka klinika
BRNO FH Biris & LF AU

i 2129, §13 00 Bmo

i 20, 525 00 Bmo
ni- T1Z 346 210710

Iméno: Novak Jan

Eislo pojiEtince: 0OOOOCCOCHN Klinickd Dg.: €311  Material PK

Cizlo pripadu: 1120 ZF: 111 Kultivace: 72 hod.
Cdebral: MUDr. Sedlak Cdbornost. 202 IEP: 72100377

Datum odb&ru:  1.10.2020 10:30
Adresa Zadatele

Prijem do laboratofe: 1.10.2020 13:30

Fakultni nemocnice Brno, Interni hematologicka a onkologicka klinika, ambulance hematologicka, Jinlavska
20, 825 00 Brne

Vysledek cytogenetického vysetreni:

Potet karyotypovanych a dokumentovanych metafaz{.20

ISCN karyotyp:
45,307 [20]
Komentar:

Cytogenetickym wyEetfenim byl uréen normaini karyotyp.

ISCN FISH:

nuc ish(ATM, TPS3jx2[200]
nuc igh(DLEU1/MIR1 SAMIRE-1,LAMPT [ 223 )x2[200]
nuc ish(SEC3, CMY C)x2[200]

Komentai:

ATM, TPS3, 13g14, CEP12, 6921, 8q24: normalni ndlez

VZOr

Irdorrmavarmy soufias je ulaben v doumentac paciena Uvolnil:
Datum a &as 16.10.2020 7:25:10 MVDr. Smuhafové Petra
Zhotovi  Wgr. Seinohova Markéta, MVDr. Smuhafova Petra

2240110
ket s s P i, S rerd Racs nberuicis rdemctasd ae i o Pabet st 171
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KAZUISTIKA NEJCASTEJSICH CHROMOSOMOVYCH ABNORMALIT U:
- CHRONICKA LYMFOCYTARNI LEUKEMIE - CLL
- CHRONICKA MYELOIDNIi LEUKEMIE - CML
- MYELODYSPLASTICKY SYNDROM - MDS

- souCasné s cytogenetickym vySetrenim se dle diagndézy indikuje FISH vySetreni

ONEMOCNENI FISH panel
CLL - Chronicka lymfocytarni leukemie 13914, ATM, TP53, CEP12, del(6q), C-myc
CML - Chronicka myeloidni leukemie 1(9;22) - BCR/ABL1
MDS - Myelodysplasticky syndrom del(5q), del(7q), -7, TP53, del(20q), CEPS




NEJCASTEJSi CHROMOSOMOVE ABNORMALITY - CLL (cytogenetiké vysetreni)
ISCN: 46,XY,del(11)(q?14q?22)
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NEJCASTEJSi CHROMOSOMOVE ABNORMALITY - CLL (FISH)




NEJCASTEJSi CHROMOSOMOVE ABNORMALITY - CLL (cytogenetiké vysetreni)
ISCN: 47,XX,+12
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NEJCASTEJSi CHROMOSOMOVE ABNORMALITY - CLL (FISH)




NEJCASTEJSi CHROMOSOMOVE ABNORMALITY - CLL (cytogenetiké vysetreni)
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NEJCASTEJSi CHROMOSOMOVE ABNORMALITY - CLL (FISH)




NEJCASTEJSi CHROMOSOMOVE ABNORMALITY - CLL (cytogenetiké vysetreni)
ISCN: 46,XY,del(17)(p?13)
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NEJCASTEJSi CHROMOSOMOVE ABNORMALITY - CLL (FISH)




NEJCASTEJSi CHROMOSOMOVE ABNORMALITY - CML (cytogenetiké vysetfeni)
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NEJCASTEJSi CHROMOSOMOVE ABNORMALITY - CML (FISH)

22q11.2 ABL1
9934.1 BCR




NEJCASTEJSi CHROMOSOMOVE ABNORMALITY - CML (cytogenetiké vysetfeni)
ISCN: 47,XX,+8,t(9;22)(q34;q11),i(17)(q?10)
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NEJCASTEJSi CHROMOSOMOVE ABNORMALITY - MDS (cytogenetiké vysetieni)
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NEJCASTEJSi CHROMOSOMOVE ABNORMALITY - MDS (FISH)




ISCN: 46,XX,del(7)(q?11q?736)

NEJCASTEJSi CHROMOSOMOVE ABNORMALITY - MDS (cytogenetiké vysetieni)
o I A
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NEJCASTEJSi CHROMOSOMOVE ABNORMALITY - MDS (FISH)




NEJCASTEJSi CHROMOSOMOVE ABNORMALITY - MDS (cytogenetiké vysetieni)
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NEJCASTEJSi CHROMOSOMOVE ABNORMALITY - MDS (FISH)




NEJCASTEJSi CHROMOSOMOVE ABNORMALITY - MDS (cytogenetiké vysetieni)

ISCN: 46,XY,del(20)(q?124?12)
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NEJCASTEJSi CHROMOSOMOVE ABNORMALITY - MDS (FISH)




KOMPLEXNI KARYOTYP

- Vv pripadé komplexniho karyotypu
(3 a vice chromosomovych aberaci,
z toho jedna z aberaci musi byt
strukturnino charakteru) se muze
dale indikovat vysetreni

- M-FISH

- M-band

Vlastni zpracovani - FN Brno
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ISCN: 46,XY,der(15)t(3;15)(q?;9?26.1)
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ISCN: 46,XY,der(15)t(3;15)(q?;26.1)[10]/44,XY,der(9)t(9;13)(p?;q?),der(10)ins(10;?),
-15,der(15)t(3;15)(q?;926.1),+18[2]/46,XY,?der(2)t(2;16)(q?;?),der(15)t(3;15)(q?;926.1)[1]
146,XY ,der(5)t(5;13)(q23.3;q?),der(12)(12pter->12q21.1::15q?->15q?::3?->37?),
der(13)t(13;17)(q31;9?21.2),der(15)t(14;15)(?;q24)[1]/46,XY[1]
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