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Karyotyp c¢loveéka

Karyotyp — soubor chromozomu v jadre bunky
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Vyznam — v genetickém poradenstvi ke stanoveni zmén ve strukture a poctu
chromozomu



Karyotyp ¢lovéka

Historie:

20. léeta 20. stoleti — pfiblizny po¢et chromozomu v bunce ¢lovéka

1956 — pfesny pocet chromozomu = 46 chromozom u

1965 — technika vySet Feni chromozom  z periferni krve
- klasicka technika barveni mitotickych chromozomu orceinem
= obdobi morfometrickych metod identifikace chromozomu
napf. dle polohy centromery — metacentricky, submetacentricky,
akrocentricky, telocentricky

chromatidy

AN SRERIRERE ¢ §laars
> il
e ) ¢

centromera —>—
chromozému

iyt
e




Karyotyp ¢lovéka

Historie:

20. leta 20. stoleti — pfiblizny pocet chromozomu v bunce ¢lovéka

1956 — pfesny pocCet chromozomu = 46 chromozomu

1965 — technika vySetreni chromozomu z periferni krve
- klasicka technika barveni mitotickych chromozomu orceinem
= obdobi morfometrickych metod identifikace chromozomu
napf. dle polohy centromery — metacentricky, submetacentricky,
akrocentricky, telocentricky

1969 — 1. prouzkovaci technika — Q-pruhovani
- pocatek prouzkovacich technik — identifikace chromozomu na
zakladé poctu, tloustky a pozice prouzku
— G-pruhy — pusobeni trypsinem na metafazni chromozomy s naslednym
barvenim Giemsovym barvivem
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Chromozomy barvené G-pruhovanim.



Karyotyp ¢lovéka

Historie:

20. léeta 20. stoleti — priblizny poCet chromozomu v bunice Clovéka

1956 — pfesny pocCet chromozomu = 46 chromozomu

1965 — technika vySetreni chromozomu z periferni krve
- klasicka technika barveni mitotickych chromozomu orceinem
= obdobi morfometrickych metod identifikace chromozomu
napf. dle polohy centromery — metacentricky, submetacentricky,
akrocentricky, telocentricky

1969 — 1. prouzkovaci technika — Q-pruhovani
- pocCatek prouzkovacich technik — identifikace chromozomu na
zakladé poctu, tloustky a pozice prouzku
— G-pruhy — pusobeni trypsinem na metafazni chromozomy s naslednym
barvenim Giemsovym barvivem

1976 — HRT — zavedeni prouzkovacich technik v profazi mitotického d éleni
- chromozomy jsou méné spiralizované a kondenzované = vice
pruhd + identifikace i malych chromozomu
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Soucasnost — G-pruhy
— FISH (Fluorescencni in situ hybridizace) — fluorescen¢ni obarveni ¢asti
chromozomu pomoci komplementarni sondy

Fluoresence In Situ Hybridization

Labeling with

‘ fluorescent dye
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Karyotyp ¢lovéka

Vyhody oproti pruhovani:
- méné pracna
- nevyzaduje pro vyhodnoceni takovou zkuSenost
- odhali i mikrodelece a drobné translokace

Nevyhody:
- |ze sledovat jen oblast, k niz mame sondu
- nutny je fluorescenéni mikroskop

~

- preparét neni trvaly (,zhasi“)

% <t(15;16)
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Hlavni zasady klasifikace lidskych chromozom u:

1960 - Denverska konference — ¢lovék ma 23 part chromozom
C. 1 az 22 = autozomy
C. 23 = gonozomy

1963 - Londynska konference — rozdéleni chromozomu do 7 skupin dle morfometriky

A — chromozomy €. 1-3

B — chromozomy .4 a5

C — chromozomy €. 6-12, X

B chlomeZem e 4815

E — chromozomy C. 16-18

F — chromozomy €. 19 a 20

€ cllehiezZenny @, ZiL, 22 ¢

1967 - konference v Chicagu — rozdéleni aberaci

1971 - konference v Pafizi — zasady pro identifikaci naprouzkovanych chromozomu
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Sestaveni karyotypu

Princip : na zakladé morfologie a prouzkovani chromozomy podle idiogramu
usporadame do 7 skupin
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Karyotyp ¢lovéka
Sestaveni karyotypu

Princip : na zakladé morfologie a prouzkovani chromozomy podle idiogramu
usporadame do 7 skupin

Postup:
- odbér periferni krve

- kultivace lymfocytu z periferni krve — indukce z G, do G, faze bunécného cyklu
pomoci specialniho kultivacniho média

- mitdza pfi 32 °C po dobu 72 hodin

- pusobeni kolchicinem — zastaveni mitozy, synchronizace bunék

- hypotonizace a fixace chromozomu

- barveni

Vyznam:
- uréeni pohlavi 50
- stanoveni zmén ve struktufe a poctu chromozomu

PE.: ' ..

zdravy muz — zapis: 46,XY

. L ol
Klinefelterdv syndrom — 47, XXY Chronicka myeloidni leukemie
Turnertv syndrom — 45,X — Ph-chromozom - translokace
Downlv syndrom — 47,XY,+21 mezi chr. 9 a 22

Patadv syndrom — 47,XX,+13 zapis: 46,XY,1(9;22)



DalSi materialy

Interaktivni sestaveni karyotypu ¢lov éka

Karyotyp ¢lovéka

Interaktivni sestaveni karyotypu ¢lovéka

(elektronické skripta ,Praktikum z obecné genetiky"
nebo Interaktivni osnova)

VySet reni karyotypu plodu z bun ék

plodové vody - video
(elektronické skripta ,Praktikum z obecné genetiky"
nebo Interaktivni osnova)
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Pracovisté :
Pripravili :

Zpracoval:

- Masarykova univerzita
-f Lékarska fakulta :

uvidi vyukové video

KARYOTYP

CYTOGENETICKE VYSETRENI PLODOVE VODY

Oddéleni lékafské genetiky FN Brno
E. Makaturova, L.Nastoupilova, ]. Krizanovi,
M. Hanikovi, Z. Kalina, Jaroslav Winkler

Jaroslay Winkler
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Ukol: Sestaveni karyotypu

Karyotyp ¢lovéka
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Vyfotografované chromozomy barvené G-pruhovanim.

1) Rozstfihejte chromozomy a prifadte je k sesterskym homologim

2) UrCete — pohlavi jedince

— zda-li je jedinec zdravy a nebo zda néktery chromozom chybi i

prebyva



