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~ 78 % vSech poceti je potraceno; 15 - 20 % diagnostikovanych
téhotenstvi neni donoseno;

50 % abortl na ranych stadiich vykazuje abnormalni karyotyp




Chromosomové aberace:
autozomalni x gonozomalni
nemozaické x mozaické

Numerické Strukturni

- trisomie Balancované:
- monosomie - inverze

- polyploidie - translokace

- uniparentalni disomie - inzerce

Nebalancované:

- duplikace

- delece

- dicentricky chromosom

acentricky chromosom

izochromosom

ring chromosom

marker chromosom

komplexni chromosomova prestavba



Chromosomové aberace:

1. Numerické

- aneuploidie autosomalni - 0,2 % zivé narozenych,

az ve 30 % spontannich potratu;
tvori vice nez 90 % aberaci v oocytech

a méné nez 50 % ve spermiich

Trisomie - u zivé narozenych vSechny autosomy kromé 1 a 11 (!!!)
které nejCastg|i???

frekvence trisomii pfi poceti ale u vSech autosomu nejspise stejna!

Unisomie, nullisomie - nejsou slucitelné s Zivotem

Uniparentalni disomie



Nondisjunkce |




Nondisjunkce Il




PfredCasny rozestup

sesterskych chromatid




- polyploidie - triploidie (diandry/digyny): cca 1 % vech poceti, 17-18 %
chromosomovych aberaci v potratech; 50 popsanych pfipadu zivé
narozenych (nejdéle 10 mésicu)

- tetraploidie: 6 -7 % chromosomovych aberaci v potratech; 8
popsanych pripadud zivé narozenych (nejdéle 22 mésice)

- castecné autosomalni aneuploidie - pfitomnost nadbyte¢ného
isochromosomu [47,XX nebo XY,+i(5)(p10)] nebo markeru (0,7 % u zivé

narozenych; 40 % vSech markeru jsou slozené ze 2 kopii kratkého raménka
15 s rGznym obsahem materidlu z dlouhého raménka)



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

- podili se na 95 % pfipadld 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

- duodendlni atrezie, pankreas annulare, megacolon, katarakta

- 10 az 20 krat vyssi riziko leukémie



[47 XX nebo XY,+21]




[47 XX nebo XY,+21]

Abnormal




[47,XX nebo XY,+18]
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[47 XX nebo XY,+18]

1:3-4 muzi:zeny
hypotonie a nasledné 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 dozije 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

median ,preziti” je 2,5 dni, pouze 5 % pacientu je dozije véku 6 mésicl




Chromosomové aberace:

1. Strukturni

- /5 % strukturnich chromosomalnich prestaveb je paternélniho pavodu!!!

(vyjimky: de novo nehomologni Robertsonska translokace a terminalni
delece kratkého raménka 1)

- ztidkakdy v mozaické formé

- limitace klasického cytogenetického vysetreni (G-band+mikroskop) -

maximalni rozliseni 2-5 Mb, proto se vyuzivaji molekuldrni cytogenetické
metody (FISH, CGH)



Delece

[46,XX nebo XY,del(5)(p15.3)] [46,XX nebo XY,del(13)(g21.3g33)]

terminalni vs. intersticialni

vysledkem je monosomie; vliv ma velikost delece a ,kvalita” materiélu;
(ztrdta materiald kratkého raménka akrocentrickych chromosoma nebo

heterochromatinu nema vliv na fenotyp)
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Delece

Cri du chat - 5p - ,mnoukaci” pla¢, rastova retardace, mentalni
retardace, mikrocefalie

Angelmandv syndrom - delece na maternalnim chromosomu 15g11-
15913 (nebo UPD!!!) - zachvaty smichu, krece

Prader-Willi - delece na paternalnim chromosomu 15g11-15g13 (nebo
UPD!!!) - obézni pacienti - hyperfagie, hypogonadismus

DiGeorgelv (velokardiofacialni) syndrom - 22g11.2 - poruchy uceni,
rozS§tépy patra, velofaryngealni insuficience, kotrunkalni srdecni vady

Ichtydza - Xp22.3 - také jako soucast syndromu sousedicich gend,
delece Casto neni pozorovatelna pfi bézném cytogenetickém vysetreni



Duplikace

[46,XX nebo XY,dup(15)(g24926.3)]

prima vs. obracend

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

vysledkem je ¢astecnd trisomie
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Inverze

- [46,XX nebo XY,inv(2)(p21g31)] vs. [46,XX nebo XY,inv(3)(q21927)]

pericentrickd vs. paracentricka

- v 85-90 % pripadu rodic¢e jsou nosici, tj. inverze je dédi¢na

- casty duvod ,nepolodnosti”
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All of the most common chromosomal
syndromes and most of the less common
have ear anomalies in their
characteristics!!! .o .« medicel cmoroioy 1w sodler 125 ecition. p. 328



