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Okruhy pro samostudium: #ypy chromozomovych aberaci, indikace k cytogenetickému vySetient; typy monogenni

dédicnosti, vypocty rizika v rodokmenu.

Ukol 1: Formilni genetika a cytogenetika v praxi:
Je zadén nasledujici rodokmen S riznymi situacemi L o o
2
ﬁ

Rodina 1-4), vyieste ukoly dle konkrétnich zadani.
( ) vy y —

Pti hledani informaci o chromozomalné ¢i geneticky 1l O

podminénych onemocnénich a doporuc¢enych 1 2 3 4

postupech je mozné vychazet naptiklad z voln¢

dostupnych databazi ORPHA .net(www.orpha.net) a 1L 1
OMIM (www.omim.org).

Rodina 1

Dvéma zdravym neptibuznym rodi¢tim se narodil chlapec s vrozenou srde¢ni vadou, kraniofacialni dysmorfii a
opozdénim psychomotorického vyvoje. MéEl nékolik keCovych zachvatli a byva velmi ¢asto nemocny.

Vysetfeni karyotypu bylo s normalnim nalezem, ale vysetfeni arrayCGH prokazalo 3 Mb rozsahlou deleci v oblasti
22q11.2 zahrnujici gen TBX1.

O jaky syndrom se jedna?

Do jaké skupiny onemocnéni patfi?
Jaké je riziko opakovani stejného syndromu pro dalsi potomky rodic¢a?
Je zapotiebi vysettit dalsi ¢leny rodiny?

Jakou metodou?

Rodina 2

Dvéma zdravym nepiibuznym rodi¢iim se narodil zdanlivé zdravy chlapec. Béhem tydne byli ale kontaktovani
cestou PLDD z narodni centra pro cystickou fibrozu (CF) pro podezieni na CF. Molekularné genetické vySetieni
probanda prokazalo v genu CFTR dvé rizné mutace: F508del a G551D.

Jak nazvete (genotyp) postizeného chlapce z pohledu formalni genetiky? Jedna se o homozygota?
Je zapotiebi vysettit rodice ¢i dals§i osoby v roding€?
Jaké je riziko opakovani CF pro dal§iho potomka rodic¢t?

Pokud je osoba I1/4 rovnéz heterozygotka a jeji partner Zadnou mutaci genu CFTR nenese — jaké bude riziko vzniku

CFTR pro jejich potomky?
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Rodina 3
Dvéma zdravym nepiibuznym rodi¢im se narodil chlapec s vyraznym postizenim, komplexem vrozenych vad
zahrnujici syndaktylii, kraniosynostozu, obli¢ejovy rozstép, vrozenou vadu srdce a kryptorchismus. Komplex vad

byl vyhodnocen jako suspektni Aperttiv syndrom.

Mutace kterého genu podminuji Apertiv syndrom?

Souvisi tento gen i s jinymi chorobami?

Je zapotiebi vysettit rodice ¢i dalsi osoby v roding?

Jaké je riziko opakovani syndromu pro dalsi potomky paru?

Souvisi néjak s rizikem opakovani vek otce (51 let)?

Rodina 4:
Dvéma zdravym nepiibuznym rodi¢iim se narodil zdanlivé zdravy chlapec. Pro kryptorchismus bylo doporuc¢eno
sledovani détskym urologem a endokrinologem. Pro maly vzrist (pod 3. percentilem) poslal endokrinolog chlapce v
roce a pul na genetické vySetieni, v ramci kterého byl stanoven nasledujici karyotyp:

45,X[38]/46,XY[62]

Jaka je klinicka diagndza chlapce?

Je zapotiebi vysetfit rodi¢e ¢i dalsi osoby v roding?
Vysvétluje chromozomalni nalez chlapcovy obtize?
Jaké je riziko opakovani pro dalsi potomky paru?

Souvisi néjak s rizikem opakovani vék matky (39 let)?
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