


Ukoly ve cvicenf 2

1. Kultivace a zpracovani biologického materialu pro cytogenetické
vysetreni
2. Barveni a pozorovani chromosomu

3. Sestaveni karyotypu cloveka
1. Online program — zkuste sami doma ©
2. Prace s LUCIA KARYO — Mgr. Marta Hanakova, OLG FN Brno

4. Stanoveni odchylek od normalniho karyotypu



3. Sestaveni karyotypu Clovéka

http://learn.genetics.utah.edu/content/basics/karyotype/



4. Stanoveni odchylek od normalniho karyotypu

4a. Pojmenuijte nasledujici chromosomoveé aberace
pismenka znaci useky chromosomu, * znaci polohu centromery
normalni chromosom ABCDEF*GHIJKL

ABEF*GHIJKL
ABBCDEF*GHIJKL
CBADEF*GHUKL
ABCDHG*FEIJKL
DEF*GHIJKL
ABCDEF*FEDCBA
ABCDEF*GHIXYZJKL
Zdroj: genetika.wz.cz



4. Stanoveni odchylek od normalniho karyotypu

4a. Pojmenuijte nasledujici chromosomoveé aberace
pismenka znaci useky chromosomu, * znaci polohu centromery
normalni chromosom ABCDEF*GHIJKL

ABEF*GHUKL intersticialni delece useku CD
ABBCDEF*GHIJKL duplikace useku B
CBADEF*GHIKL paracentricka inverze (Usek ABC)
ABCDHG*FELJKL pericentricka inverze (Usek EF*GH)
DEF*GHIJKL terminalni delece useku ABC
ABCDEF*FEDCBA isochromosom (raménko ABCDEF)

ABCDEF*GHIXYZJKL inzerce useku XYZ
Zdroj: genetika.wz.cz



Zapis karyotypu dle nomenklatury ISCN

e Udavame celkovy pocet vSech chromosomu a pak konstituci gonosomu ->
muz ... 46,XY zena ... 46, XX

 Udavame jednotlivé aberace v poradi: 1. numerické CHA, 2. strukturni CHA
* Numericke: -, +

e Strukturni: del delece
dup duplikace
inv inverze
i isochromosom
r ring chromosom (kruhovy chromosom)
t translokace
der derivovany (pozménény) chromosom

45,X[5]/46,XX[15] priklad mozaiky



e 4b. Zapiste karyotypy u uvedenych jedincu

e Zdravy muz
e Zdrava zena
e Zena s Turnerovym syndromem

Muz s Klinefelterovym syndromem

HolcCicka s Patauovym syndromem

Chlapecek s Downovym syndromem

Muz s translokaci mezi chromosomy 14 a 21 se zlomy v pruzich g24.3 a g22.1

* 4c. Zapiste diagndzu dle karyotypu
e 45,XY,rob(13;14)(q10;910)
o 47,XXX
e 46,XX,t(14;21)(g11.2;922.3)
* 46,XY,del(5p)

Zdroj: genetika.wz.cz



e 4p. Zapiste karyotypy u uvedenych jedinct

e Zdravy muz 46,XY

e Zdrava zena 46,XX
 Zena s Turnerovym syndromem 45,X

* Muz s Klinefelterovym syndromem 47,XXY

* Holcicka s Patauovym syndromem 47,XX,+13
* Chlapecek s Downovym syndromem 47,XY,+21

Muz s translokaci mezi chromosomy 14 a 21 se zlomy v pruzich g24.3 a q22.1
46,XY,t(14;21)(g24.3;922.1)

» 4c. Zapiste diagndzu dle karyotypu
e 45,XY,rob(13;14)(g10;q10) muz s Robertsonovskou translokaci chromosomu 13 a 14

o 47 XXX zena s trisomii chromosomu X

e 46,XX,t(14;21)(911.2;922.3) zena s translokaci mezi chromosomy 14 a 21 se zlomy v pruzich
gll.2 a g22.3

» 46,XY,del(5p) muz s deleci kratkého raménka chr. 5 (Cri du Chat syndrom)

Zdroj: genetika.wz.cz



