Karyotyp ¢lovéka

Karyotyp — soubor chromozom1 v jadfe bunky

Vyznam — v genetickém poradenstvi ke stanoveni zmén ve strukture a poctu chromozomui



Karyotyp cloveka

Historie:

20. leta 20. stoleti — priblizny pocet chromozomil v burice ¢lovéka
1956 — ptesny pocet chromozomul = 46 chromozomil

1965 — technika vySetreni chromozom? z periferni krve

- klasicka technika barveni mitotickych chromozomt orceinem
= obdobi morfometrickych metod identifikace chromozomii

napi. dle polohy centromery — metacentricky, submetacentricky, akrocentricky,
telocentricky

chromatidy

centromera - ramena
chromozému




Karvotyp cloveka

Historie:

20. leta 20. stoleti — priblizny pocet chromozomil v burice ¢lovéka
1956 — ptesny pocet chromozoml = 46 chromozom1

1965 — technika vySetreni chromozom? z periferni krve
- klasicka technika barveni mitotickych chromozomt orceinem
= obdobi morfometrickych metod identifikace chromozomii

napfi. dle polohy centromery — metacentricky, submetacentricky, akrocentricky,
telocentricky

1969 — 1. prouzkovaci tcghnika — Q-pruhovani .
- pocatek proﬁikgvacich technik — identifikace chromozom na zékladé poctu, tloustky a
pozice prouzkii
— G-pruhy — paisobeni trypsinem na metafazni chromozomy s ndslednym barvenim Giemsovym

barvivem -



Chromozomy barvené G-pruhovanim.
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- pocatek proﬁikg)vacich technik — identifikace chromozom na zékladé poctu, tloustky a
pozice prouzkii

— G-pruhy — paisobeni trypsinem na metafazni chromozomy s ndslednym barvenim Giemsovym
barvivem

1976 — HR'T — zavedeni prouzkovacich technik v profazi mitotického déleni — chromozomy jsou meéné
spiralizované a kondenzované = vice pruhu + identifikace 1 malych chromozomii

Soucasnost — G-pruhy

— FISH (Fluorescen¢ni in situ hybridizace) — fluorescencni obarveni ¢asti chromozomu
pomoci komplementarni sondy



Karyotyp cloveka

% <t(15;16)

Vvhody oproti pruhovani:
- meén¢ pracna
- nevyzaduje pro vyhodnoceni takovou zkuSenost
- odhali 1 mikrodelece a drobné translokace

Nevyhody:
- Ize sledovat jen oblast, k niZ mame sondu
- nutny je fluorescenéni mikroskop
- preparat neni trvaly (,,zhasi*)




Karvotyp cloveka

Hlavni zasady klasifikace lidskvch chromozomai:

1960 - Denverska konference — ¢lovék ma 23 parti chromozom
¢. 1 az 22 = autozomy
¢. 23 = gonozomy

1963 - Londynska konference — rozdéleni chromozomii do 7 skupin dle morfometriky

A — chromozomy ¢. 1-3

B — chromozomy ¢. 4 a 5

C — chromozomy ¢. 6-12, X
Di= chromozomy €. 13-15

E — chromozomy €. 16-18

F — chromozomy ¢. 19 a 20

G — chromozomy ¢. 21,22 aY

1967 - konference v Chicagu — rozdéleni aberaci

1971 - konference v Parizi — zasady pro identifikaci naprouzkovanych chromozomu



Sestaveni karvotypu

na zaklad¢€ morfologie a prouzkovani jsou chromozomy podle rozfazeny do 7 skupin

2 (celkem 2)




Karvotyp cloveka

Sestaveni karvotypu

Princip: na zakladé morfologie a prouzkovani jsou chromozomy podle idiogramu roziazeny do 7 skupin

Postup:

- odbér periferni krve

- kultivace lymfocytl z periferni krve — indukce z Gy do G, faze bunééného cyklu pomoci specidlniho
kultivacniho média

- mit6za pti 32 °C po dobu 72 hodin

- pisobeni kolchicinem — zastaveni mitozy, synchronizace bunck

- hypotonizace a fixace chromozoml

- barveni

Vyznam:
- urCeni pohlavi

- stanoveni zmén ve strukture a po¢tu chromozomi
Pr.:
zdravy muz — zapis: 46, XY Chronickéd myeloidni leukémie — Ph-chromozom
- translokace mezi chr. 9222 — 46, XY (9;22)

Klinefelteriv syndrom — 47, XXY
Turneriv syndrom — 45, X0
Downtiv syndrom — 47, XY 21+
Patativ syndrom — 47, XX 13+



Sestaveni karvotypu

Vyfotografované chromozomy barvené¢ G-pruhovanim.

1) Rozstiihejte chromozomy a sestavte karyotyp dle idiogramu
2) Urcete — pohlavi jedince
— zda-li je zdravy a nebo zda néktery chromozom chybi €1 piebyva
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