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TYPY CHROMOSOMOVYCH ABERACI,
kterych se tyka vysetreni metodami
klasické i molekularni cytogenetiky

- VYSETRENI ZISKANYCH CHROMOSOMOVYCH
ABNORMALIT (u onkologickych onemocn  éni)
vySet feni z kostni d fené a tkan é solidnich tumor
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NAVAZNOST METOD KLASICKE

A MOLEKULARNI CYTOGENETIKY

pfFi vySet fovani - vrozenych chromosomovych abnormalit
- ziskanych chromosomovych zm  én u onkologickych
pacient G

- metodami molekularni cytogenetiky upresniujeme a potvrzujeme patologicke
nalezy detekované metodami klasické cytogenetiky

- metody molekularni cytogenetiky odhali velmi malé zmény v karyotypu, které
nelze detekovat metodami klasické cytogenetiky (nizka rozliSovaci schopnost
klasickych metod)
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METODY KLASICKE CYTOGENETIKY

» vykapani suspenze na podlozni sklicka

Obr. 1 (Dokumentace OLG FN Brno)
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METODY KLASICKE CYTOGENETIKY

G -pruhovani chromosomu

e G - pruhovani chromosom

1 — inkubace 2 — barveni
preparatu barvivem
Vv roztoku Giemsa-
trypsinu Romanowski

(natraveni

protein G na

povrchu

chromosom 1)

drt
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Obr. 2 (Dokumentace OLG FN Brno)
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METODY KLASICKE CYTOGENETIKY

hodnoceni

chromosomy s G-pruhy hodnotime ve svételném mikroskopu
zdroj svétla - viditelna cast spektra (halogenova Zarovka)
(stanoveni karyotypu)

Obr. 3 (Dokumentace OLG FN Brno)
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METODY KLASICKE CYTOGENETIKY
hodnoceni




METODY KLASICKE CYTOGENETIKY

hodnoceni

ke tfidéni chromosomU a sestaveni karyotypu lze vyuZit
pocitacové analyzy obrazu

svételny mikroskop
s CCD kamerou
napojeny na pocitac
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METODY KLASICKE CYTOGENETIKY

hodnoceni

o karyotyp = soubor chromosomil
v somatickych bunkach pacienta, ktery
po zhodnoceni minimalné 10 mitdéz ziskanych
z vysetrovane tkané charakterizujeme
zapisem a dopInUJeme karyogramem
(obrazkem vytvorenym Z nasnlmanych
chromosomu z Joedne mitdzy, které jsou
utridéné do paru a skupin). Zapis karyotypu
pacienta souhrnné vyjadruje karyotyp vsSech
zhodnocenych mitéz v jeho vysSetrované tkani. > 8
V zapisu oznacujeme pocet chromosomii,
pohlavni chromosomy a pripadné 2 OB ad 0 {
patologické zmeény (zapis karyotypu -7 S
pacienta, jehoz karyogram je vpravo,
je 46,XY) obrazek karyotypu = gtFl’dény a zhodnoceny
e normalni lidsky karyotyp se sklada souboncigingsoniilicaiSE Y
ze 46 chromosoml, z toho je 22 pari
autosom (nepohlavnich chromosomu)

a2 gonosomy (pohlavni chromosomy)
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Obr. 6 (Dokumentace OLG FN Brno)

E Chsitce lM] Wtvorilo Oddsleni lIékaské genetiky FN Brno




NAVAZNOST METOD KLASICKE
A MOLEKULARNI CYTOGENETIKY

vySetreni karyotypu
a chromosomovych aberaci

Pri vysetreni karyotypu analyzujeme urcity pocet mitéz s chromosomy

s G-pruhy, podle pozadavku Iékare a nalezené patologie (10, 50). Ve
spolupraci s molekularni cytogenetikou (metoda FISH) analyzujeme
obvykle 200 interfaznich jader (vysSetreni % zastoupeni bunécnych linii

u mozajek). Metody molekularni cytogenetiky mohou vysetrovat i mitozy
(potvrzovani strukturnich aberaci metodou FISH) nebo pracuji

s izolovanou DNA pacienta (metody CGH, MLPA) .
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NAVAZNOST METOD KLASICKE

A MOLEKULARNI CYTOGENETIKY

 vykapani suspenze na podlozni sklicka
pro n éktera molekularn é cytogeneticka vyset Feni - FISH

Obr. 7 (Dokumentace OLG FN Brno)
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METODY MOLEKULARNI

CYTOGENETIKY

princip vazby fluorescen €né znaéeneé sondy na chromosomy
nebo interfazni jadra na podloznim skli  éku

A zna éené sondy
lovou DNA

Obr. 8 (Princip metody FISH)
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METODY MOLEKULARNI

CYTOGENETIKY
hodnoceni

chromosomy fluorescencné znacené hodnotime ve fluorescencnim
mikroskopu, zdroj svétla - napf. rtutova vybojka - kratkovinna éast spektra;
fluorescencni mikroskop je také soucasti systému analyzy obrazu
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zdroj kratkovinného
Obr. 9 (Dokumentace OLG FN Brno) VySOkoenergetiCkéhO zareni

Obr. 10
specialni filtry
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na chromosomy v mitézach a na chromatin v interfaznich jadrech jsou vazany
fluorescenéné znacené sondy (WCP — celochromosomové sondy, tel — telomericke,
CEP — centromerické sondy)

VySetfeni 1: VySetteni 2:

Vysetieni 3:

~ “~tel (11p)

wcp 5\

Obr. 11 (Dokumentace OLG FN Brno)
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VROZENE CHROMOSOMOVE
ABNORMALITY (VCA) - priklady

zakladni vySet Feni, pFi kterém potvrzeni a up Fesnéni nalezené p restavby
je translokace detekovana (cilené vySet Feni konkrétnich chromosom 1)
% G-pruhovani chromosom 0
f l * s metoda FISH LA
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46 i XY’t(S’ 19) (q 15 ; p12) Obr. 12 (Dokumentace OLG FN Brno)
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VROZENE CHROMOSOMOVE
ABNORMALITY (VCA)

G-pruhovani chromosom G — zakladni vySetfeni
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Obr. 13 (Dokumentace OLG FN Brno)

46,XX,del(5)(p14.1) syndrom Cri du Chat
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VROZENE CHROMOSOMOVE
ABNORMALITY (VCA)

(detekce delece mensi nez je rozliSovaci schopnost vy$etieni chromosomd
— pomoci metod molekularni c '
cilené vySetfeni metodami
molekularni cytogenetiky
— vySSi rozlisovaci schopnost (FISH)

zakladni vySetfeni metodami
klasicke cytogenetiky -
G-pruhovani chromosomu

normalni karyotyp 46,XX !l nalezena delece na 22. chromosomu
Obr. 15 (Dokumentace OLG FN Brmo) v oblasti 22q11-13 (Di George syndrom VSV)
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VROZENE CHROMOSOMOVE

ABNORMALITY (VCA)
MOZAICISMUS - gonosomy
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Obr. 16 (Dokumentace OLG FN Brno)
45 ,X[1]/46,XX[9]

PFi nalezu alespori 1 patologické mitézy (G - pruhovani)

vysetrujeme metodou FISH z interfaznich jader (200 jader).
3% hrani éni patologicky nalez
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pouzita sonda na centromeru
chromosomu X

2 signaly (pfitomny
2 chromosomy X
v jadie T-lymfocytu)

1 signal
(pfitomen

1 chromosom X
v jadie buriky)

Obr. 17 (Dokumentace OLG FN Brno)

45,X[6]/46,XX[194]

vysetreni % zastoupeni jednotlivych linii bunék v periferni krvi
pacientky metodou FISH z interfaznich jader

(3% zastoupeni bunécné linie 45,X)
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ONKOCYTOGENETIKA
komplexni karyotyp

56,XY,der(X)t(X;5),+der(1),add(2),+3,der(4)t(4;?),+67,+8,
+10,der(11),+der(11)t(11;21)?,+der(11),+der(12)t(7;12)
qdp(12p),+17,der(18)

smisSeny germinalni tumor

analyza slozitych a mnoho €etnych p Festaveb u onkologickych pacient G s komplexnim
karyotypem 1) G-pruhovani chromosom 2SS
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Obr. 18 (Dokumentace OLG FN Brno)
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