Karyotyp clovéka
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Karyotyp clovéka

Karyotyp — soubor chromozomd v jadfe buriky

-

Vyznam — v genetickém poradenstvi ke stanoveni zmén ve struktufe a po¢tu chromozomd




Historie:

20. léta 20. stoleti — pfiblizny po€et chromozomu v burice ¢lovéka

1956 — presny pocCet chromozomu = 46 chromozomu Cgas
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1965 — technika vysetreni chromozomiu z periferni krve
- klasicka technika barveni mitotickych chromozomu orceinem
= obdobi morfometrickych metod identifikace chromozom{
napr. dle polohy centromery — metacentricky, submetacentricky,
akrocentricky, telocentricky
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1969 — 1. prouzkovaci technika — Q-pruhovani
- pocatek prouzkovacich technik — identifikace chromozomu na
zakladé poctu, tloustky a pozice prouzku

— G-pruhy — puUsobeni trypsinem na metafazni chromozomy s naslednym
barvenim Giemsovym barvivem
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1976 — HRT — zavedeni prouzkovacich technik v profazi mitotického déleni
- chromozomy jsou méne spiralizované a kondenzované = vice
pruhd + identifikace i malych chromozom




Soucasnost — G-pruhy
— FISH (Fluorescencni in situ hybridizace) — fluorescencni obarveni ¢asti

chromozomu pomoci komplementarni sondy
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Fluoresence In Situ Hybridization

Labeling with
fluorescent dye




Vyhody oproti pruhovani:
- Méné pracna
- nevyzaduje pro vyhodnoceni takovou zkuSenost

% <t(15;16)

- odhali i mikrodelece a drobné translokace
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Nevyhody:
- Ize sledovat jen oblast, k niz mame sondu

- nutny je fluorescencni mikroskop
- preparat neni trvaly (,zhasi®)




Hlavni zasady klasifikace lidskych chromozomu:

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

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

TR
A — chromozomy ¢. 1-3 i
B — chromozomy €. 4 a 5
C - chromozomy ¢&. 6-12, X st
D — chromozomy ¢. 13-15 i
E — chromozomy C. 16-18 7
F — chromozomy &. 19 a 20 e
G — chromozomy €. 21,22 a Y |

1967 - konference v Chicagu — rozdéleni aberaci 7 '
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1971 - konference v Pafrizi — zasady pro identifikaci naprouzkovanych chromozomu



Sestaveni karyotypu

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

0
A
2 o
..?
) e :
3 b -
: ~"‘.f,/“<._ &
- 5 ‘.
,ur" LS S
R

? "
o o
[] Eemt
=
-
-4 =Q -
el L =
! - q -
I =
11 5 — —| =l
10 12 | = =
jnsat
- - = -
. e * = -
. ==
Chromosome 1 Chromosome 4 Chromosome 14
Metacentric Submetacentric Acrocentric

SN
2 T

ma

[N

—
MO
<[ T H0

—t
cn

oG

|diogram lidskych chromozom{



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 media

- mitdza pfi 32 °C po dobu 72 hodin

- pusobeni kolchicinem — zastaveni mitézy, synchronizace bunék

- hypotonizace a fixace chromozomu
- barveni

Vyznam:

- urCeni pohlavi

- stanoveni zmén ve strukture a po¢tu chromozomu
zdravy muz — zapis: 46,XY

Klinefelterv syndrom — 47 XXY
Turnerav syndrom — 45,X
Downuv syndrom — 47,XY,+21
Patauv syndrom — 47,XX,+13

&

Chronicka myeloidni leukémie
— Ph-chromozom - translokace
mezi chr. 9 a 22
zapis: 46,XY,1(9;22)




DalsSi materialy
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plodové vody - video gorias
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KARYOTYP

CYTOGENETICKE VYSETRENI PLODOVE VODY

Pracovisté:  Oddéleni lékarské genetiky FN Brno
Pripravili ; E. Makaturova, L Nastoupilova, ]. Krizanovi,
M. Hanikova, Z. Kalina, Jaroslav Winkler

Zpracoval: . Jaroslay Winkler

4 % >

O~ =t
e

-



http://portal.med.muni.cz/player_ext.php?lid=68&link=karyotyp_720.flv

Interaktivni sestaveni karyotypu élovéka
(elektronicka skripta ,Praktikum z obecné genetiky®
nebo Interaktivni osnova)

Ukol: Sestaveni karyotypu

Interaktivni sestaveni karyotypu ¢lovéka

! Zpét na Karyotyn Eloveka

Zobrazit menu
(prijdete tim o rozpracovanou praci)

Cnesct ) wopoviast )

A " i ) . .

533 4 ; §

:; h ﬁ ‘ “1 gz 83 ?}4 "5

1 ﬁ W % : o [

~g§§§ NN T N T A

0 s 28 8, b 8 b B & &
“ Bz &

8 & § % 4 & S—

karyotypu

|2) Prirad’'te chromozomy z levé strany

obrazovky k sesterskym homologum

3) Ovérte spravnost pfifazeni tlaCitkem
“Vyhodnotit”

4) Udélejte printscreen karyotypu,
vytisknéte a nalepte do sesitu

5) K takto vzniklému protokolu napiste
Zaver s uvedenim pohlavi jedince,
vyhodnocenim (jedinec je zdravy/
nemocny) a napiste jeho karyotypovy
zapis.

6) Naskenujte do odevzdavarny.
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http://is.muni.cz/el/1431/podzim2011/Bi3061/um/genetika-web/pages/10_karyotyp-anim.html

