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[47 XX nebo XY,+21]
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[47 XX nebo XY,+21]

- podili se na 95 % pfipadu Downova syndromu (5 % - mozaicism nebo
Robertsonska translokace); 1,2:1 muzi:zeny

- hypotonie
- az 50 % pacientu s vrozenou vadou kardiovaskularniho systému!

defekt atrioventrikularniho kanalu, defekt sinového septa,
perzistujici ductus arteriosus

- duodenalni atrezie, pankreas annulare, megacolon, katarakta

- 10 az 20 krat vyssi riziko leukemie
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[47 XX nebo XY,+18]
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[47,XX nebo XY,+18]
1:3-4 muzi:zeny
hypotonie a nasledne zvyseny svalovy tonus

defekt komorového septa, defekt sinového septa, perzistujici ductus
arteriosus

kyla, jedna umbilikalni arterie, kryptorchidismus, kratké sternum, vrozeny
strmy talus, mikrognacie, maly bifrontalni diametr...

median ,preziti“ je 5 dni, pouze 10 % pacientu je doZzije véku 1 roku




[47,XX nebo XY,+13]
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[47,XX nebo XY,+13]

holoprosencephalie

kyla, jedna umbilikalni arterie, kryptorchidismus, uterus bicornus,
polycysticka ledvina

vrozené srdec€ni vady u 80 % pacientu
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Delece

[46,XX nebo XY,del(5)(p15.3)] [46,XX nebo XY,del(13)(q21.3933)]
terminalni vs. intersticialni

vysledkem je monosomie; vliv ma velikost delece a ,kvalita® materialu;
(ztrata materialu kratkého raménka akrocentrickych chromosomu nebo
heterochromatinu nema vliv na fenotyp)
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Delece

Cri du chat — 5p — ,mnoukaci“ plac¢, rustova retardace, mentalni retardace,
mikrocefalie

Angelmanuv syndrom — delece na maternalnim chromosomu 15q11-
15913 (nebo UPD!!!) — zachvaty smichu, kreCe

Prader-Willi - delece na paternalnim chromosomu 15g11-15913 (nebo
UPD!!!) — obézni pacienti — hyperfagie, hypogonadismus

DiGeorgeuv (velokardiofacialni) syndrom — 22q11.2 — poruchy uceni,

rozStepy patra, velofaryngealni insuficience, kotrunkalni srdecCni vady

Ichtydza — Xp22.3 — také jako souc€ast syndromu sousedicich genu,
delece Casto neni pozorovatelna pri bezném cytogenetickem vysetreni



Duplikace

[46,XX nebo XY,dup(15)(q24926.3)]

prima vs. obracena

samostatné nebo v kombinaci s jinou aberaci: isochomosom, dicentricke
chromosomy, marker...

vysledkem je CasteCna trisomie
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Inverze

[46,XX nebo XY,inv(2)(p21931)] vs. [46,XX nebo XY,inv(3)(q21927)]
pericentricka vs. paracentricka
v 85-90 % pfipadu rodiCe jsou nosici, tj. inverze je dédicna

Casty duvod ,nepolodnosti
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