1. Uvod

V dne$ni dobé jsou cytogeneticka vySetfeni samoziejmou soucasti vySetfeni
onkologickych pacientd. V nékterych pfipadech jiz cytogenetické vysetieni zcela nahrazuje
vySetfeni patologem, v ostatnich pfipadech jej nezbytné dopliiuje. Nalezeni aberace specifické
pro dané onemocnéni je jasnym potvrzenim diagnozy.

Prestoze se moderni cytogenetika jako samostatny obor rychle rozviji az od roku 1956,
kdy byl poprvé spravné urCen pocet lidskych chromozoma, jiz koncem 19. stoleti byly
pozorovany nepravidelnosti a mitotické odchylky u nadorovych bunék. Zaklady cytogenetiky
byly polozeny jiz zacatkem 20. stoleti, kdyz se zacaly objevovat prvni pokusy o kultivaci
lidské tkané.

Vroce 1959 byla popsana trizomie 21. chromozomu v souvislosti s Downovym
syndromem a né€které dalsi aneuploidie. Roku 1960 byl objeven filadelfsky chromozém jako
prvni specifickd chromozomova odchylka, kterd pfimo souvisi surCitym zhoubnym
onemocnénim — v tomto piipadé se jednalo o chronickou myeloidni leukémii. Dnes je znamo
ptes 45000 specifickych aberaci a toto Cislo se stale zvySuje.

Na pocatku 70. letech byly v cytogenetice zavedeny pruhovaci techniky, které
umoznily jednoznacné identifikovat vSechny lidské chromozomy podle specifického sledu
prouzkid. Tyto metody, zejména G-pruhovani, jsou dodnes zakladem cytogenetickych
vySetfeni. Pokrok, ktery pfinesl prechod od zkoumani na urovni celych chromozomi na
subchromozomalni uroven byl sice obrovsky, ale 1 pfes mnoha vylepSeni nebylo mozné
dosahnout rozliSeni oblasti kratSich nez 5-10 Mb, takze mnohé inverze, delece a amplifikace
kratSich useku stale unikaly cytogenetickym metodam.

Priblizné¢ ve stejné dobé, v 70. letech, mizeme nalézt pocatky molekularni
cytogenetiky, ktera jiz zkouma genetickou informaci na urovni DNA. V roce 1969 pouzili
Gall a Parduova techniku hybridizace in situ k dikazu pritomnosti repetitivnich sekvenci
v centromerickych oblastech mySich chromozomt. Pri tomto experimentu pouzili
radioaktivné znacenou sondu.

Neradioaktivné znaCend sonda pro im situ hybridizaci byla poprvé pouzita na
chromozomech Drosophila melanogaster v roce 1975 (Manning et al.).

Od pocatku 80. let se vyviji fluorescencni hybridizace in sifu — FISH. Sondy pro FISH
jsou znacené bud’ primo fluorescen¢ni znackou nebo antigenem, ktery muze byt detekovan
fluorescenéné znacenou protilatkou. Priblizn€¢ od poloviny 90. let se FISH wvyuziva ke

klinickému stanoveni nékterych aberaci.






