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6. vyukovy tyden — Klinicka cytogenetika

Okruhy pro samostudium: Karyotyp cloveka — typy lidskych chromosomii — cytogenetické vysetreni

v mediciné (indikace a postup vysetreni)

Metoda Pokryti Vyhoda Nevyhoda RozliSeni (limity)
1 N I I I
Karyotyp VSechny Cena, dostupnost Malé rozliseni >5 Mb
chromozomy
p . Limitovany rozsah 100-300 kb
FISH Vybrany lokus Cena, presnost i el el
MLPA Vybrané lokusy Presnost leltoxianvy r(’)zsah desitky az stovky
vySetieni kb
Array-CGH / Vsechny Vysoka presnost, Vyssi cena, slozita
\ o . cca 100 kb
SNP-array chromozomy vysoké rozliseni interpretace
Ukol 1:

Zhodnotte nasledujici vysledky vysetieni karyotypu. Jednotlivé karyotypy naleznete ve vyukové Casti

naSeho webu — konkrétné na adrese https://ublg.lf1.cuni.cz/klinicka-cytogenetika Ke kazdému

klinickému ptipadu zapiste cytogenetickou diagnézu (dle ISCN nomenklatury) a klinickou diagn6zu

(klinicka prognoza na zakladé cytogenetického nalezu).

Karvotyp 1 (T#imésicni chlapec s hypospadii a kryptorchismem)

Cytogenetické diagnoza:

Klinické diagnoéza:

Karvotyp 2 (Novorozend divka se srdecni vadou a téZkou hypotonii)

Cytogeneticka diagndza:

Klinicka diagnoéza:

Karvotyp 3 (I5leta divka s primdrni amenoreou)

Cytogeneticka diagnoza:

Klinicka diagnoéza:

Karvotyp 4 (25lety muz, vySetifovany pro opakované aborty u partnerky)

Cytogeneticka diagndza:

Klinicka diagnoéza:
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Karvotyp 5 (20tydenni plod s holoprosencefalii)

Cytogeneticka diagnoza:

Klinicka diagnoéza:

Karvotyp 6 (36lety muz vySetiovany spolu s partnerkou pro infertilitu paru)

Cytogeneticka diagnoza:

Klinické diagnoéza:

Karvotyp 7 (3lety chlapec s tézkou mentdalni retardaci)

Cytogeneticka diagnoza:

Klinicka diagnoéza:

Karyvotyp 8 (39 lety otec mritvé rozeného ditéte)

Cytogeneticka diagnoza:

Klinické diagnoéza:
Ukol 2:

Na stejné adrese naleznete 3 snimky z FISH analyzy gonozomového komplementu u Sleté divky

s poruchou vzristu. Zanalyzujte vSechny ti snimky a zodpovézte nasledujici otazky:

1. Zhodnotte predlozené fotografie z vysetfeni FISH s pouzitim centromerické sondy pro

chromosom X (zna¢ena zelené). Jaky je vysledek vysetieni?

2. Vysvétluje zjistény nalez fenotyp probandky?

3. Jaky je pravdépodobny mechanismus vzniku této patologie?

4. Na ¢em zavisi zdvaznost fenotypovych projevi?
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Ukol 3:

Dale zhodnot'te vysledky (najdete je na stejné adrese jako posledni tikol) prenatalniho array-CGH

vySetfeni u plodu s orofacialni rozstépovou vadou a srde¢ni vadou a zodpoveézte nasledujici otazky:

1. Ktera CNV je pravdépodobné patogenni?

2. Jaka je klinicka diagnoza?

3. Odpovida zjistény nalez indikaci?

4. Ovlivni tento nalez prognézu v dalsi gravidité tohoto paru? (karyotypy rodicl jsou normalni)
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