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Protokoly z praktickych cvi¢eni z Biologie a genetiky

9. vyukovy tyden — Numerické chromosomové aberace

Okruhy pro samostudium: Nondisjunkce, typy numerickych chromosomovych aberaci, klinické
syndromy zpusobené aneuploidiemi autosomii i gonosomii, prenatdlni screening a prenatalni

diagnostika chromosomovych aberaci

Aneuploidie autosomi Aneuplodie gonosomi
Syndrom Typicky karyotyp (©/J) Syndrom Typicky karyotyp (9/5)
Downtv s. 47 XX,+21 nebo 47, XY ,+21 Turnera s. 45X
Edwardsuv s. 47,XX,+18 nebo 47, XY,+18 Klinefelteravs. | 47,XXY
Patauuv s. 47,XX,+13 nebo 47, XY ,+13 ,superfemale“s. |47 XXX
,supermale® s. 47 XYY

Screening chromosomovych aberaci v téhotenstvi

Screening Hodnocené parametry

Biochemicky 1. trimestru Beta-HCG, PAPP-A

Kombinovany I. trimestru Beta-HCG, PAPP-A + USG markery (NT)

Biochemicky II. trimestru AFP, HCG, event. i UE3

Integrovany screening Screening 1. trimestru a II. trimestru hodnoceny dohromady

Invazivni metody prenatalni diagnostiky

Metoda Doba provedeni

Odbeér choriovych klki (biopsie choria, CVS) I. trimestr (10.-14. tyden)
Odbeér plodové vody (amniocentéza, AMC) 1. trimestr (cca 16.-20. tyden)
Odbér fetalni krve (punkce pupeéniku, kordocentéza, KDC) Od 20. tydne

Ukol 1:

a) Nakreslete schematicky vznik

L

vznik aneuploidni zygoty)

b) Nakreslete schematicky vznik Turnerova iﬂ l

Klinefelterova syndromu za ptedpokladu,
ze k nondisjunkci doSlo v meioze I u Zeny.

(Do pravé casti schématu zaznamenejte

syndromu za predpokladu, Ze k nondisjunkci

doslo v meioze Il u muze.

O
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c) Nakreslete schematicky vznik Downova syndromu
za predpokladu, ze k nondisjunkci doslo

v meioze | u jednoho z rodi¢u.

O

d) V rodin¢, kde matka je barvoslepa a otec rozpoznava barvy dobie, se narodil
barvoslepy syn s karyotypem 47,XXY. Oba rodic¢e maji normalni karyotyp. U kterého
z rodicl a v kterém meiotickém déleni doslo k nondisjunkci? Vypiste vSechny

moznosti, pokud existuje vice nez jedna.

e) V roding, kde je otec barvoslepy a matka rozeznava barvy dobie, se narodila
barvoslepa dcera s Turnerovym syndromem. Oba rodi¢e maji normalni karyotyp. U
kterého z rodi¢t a v kterém meiotickém déleni doslo k nondisjunkci? Vypiste v§echny

moznosti, pokud existuje vice nez jedna.
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9. vyukovy tyden - Numerické chromosomové aberace

Ukol 2: 39-leta primigravida se dostavila v 18. GT na doporudeni oSetiujiciho gynekologa ke
genetické konzultaci. Diivodem byla pozitivita druhotrimestralniho screeningového vysetfeni
(vysledky rizik T21 — 1:25; T18 — 1:115; T13 — 1:450). Dosud provedena ultrazvukova vysetfeni

plodu byla normalni.

Nabidli byste t€¢hotné s témito vysledky invazivni prenatdlni diagnostiku? Své rozhodnuti odivodnéte.

Jakou invazivni metodu by bylo vhodné ptipadné zvolit a pro¢?

Co lze nabidnout t€hotné, pokud si nebude piat invazivni diagnostiku?

Ukol 3: Zhodnot'te karyotyp plodu (pokradovani tikolu 2) a zapiste cytogenetickou diagndzu (zapis
karyotypu) a klinickou diagnézu (fenotypové projevy, piip. syndrom). Jakého je plod pohlavi?
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Cytogeneticka diagnoza:
Klinicka diagnoéza:

Pohlavi plodu:
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