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CHROMOSOMALNI ABERACE
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ZAKLADNI SYNDROMY

. ODCHYLKA V_ HJf TU
ODCHYLLA Y. POCTU 601 0SOMU:

AUTOSOMU: TURNERUV SYNDROM
DOWNUV SYNDROM 45X

47, XXIY,+21 KLINEFELTEROV SYNDROM
PATAUV SYNDROM 47 XXY

47 XXIY 13 ’

SYNDROM "DVOU Y"
(SUPERMALE) 47,XYY

47, XX/Y,+18 SYNDROM “TRE X"

(SUPERFEMALE) 47,XXX

EDWARDSUV SYNDROM



DOWNUV SYNDROM

1 : 900 - 300

NOVOROZeNEC:

* hypotonie

+ Sikmé ocni stérbiny
- nuchealni rasa

- anomalie usi

» ploché zdhlavi

EPICANTUS

* palmarni ryha
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+ epikantus (vnitrni
koutek)

TRISOMIE 21

* srdecni vady, vady
dalSich organt




DOWNUV SYNDROM

STARST JEDT)JCT

- mentalni retardace

* makroglosie

* hypogenitalismus [

* porucha dentice

= - kratke, siroke ruce,
brachydaktylie

» poruchy imunity

L &l

» vysSi riziko
nadorovych onem.
(leukémie)




PATAUV SYNDROM
1 : 15 000 - 20 00O

- tézka psychomotoricka
retardace

+ srdecni vady

* mikrocefalie

- anomadlie usnich boltcu

- mikroftalmie

- polydaktylie

- anomadlie ledvin

* rozStépové vady rtu a

patra



PATAUV SYNDROM

polydaktylie

kyklopie

rozstepove vady rtu a patra



EDWARDSUV SYNDROM
1 : 5000 - 10 000

- tézka PMR

+ srdecni vady

- anomadlie usnich boltci

- hypoplazie nehtt

- prekriZeni prsti HK i DK
* mikrognacie

+ prominujici zdhlavi

- pedes equinovares

* mikrocefalie



EDWARDSUV SYNDROM

anomalie usnich boltcu _
- pedes equinovares

mikrognacie prekfizeni prsti HK



TURNERUV SYNDROM
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PIGMENTOVE
NEVY

PTERYGIUM COLLI |-

200

maly vzrust - moZnost
hormonalni terapie

gonadalni dysgeneze,
primarni amenorea

normalni inteligence
kratky, Siroky krk
(pterygium colli)
nizka vlasova hranice
Stitovity hrudnik
edémy na HK i DK
(novorozenci)



TURNERUV SYNDROM

HYGROMA COLLI CYSTICUM
U POTRACENEHO PLODU




KLINEFELTEROV SYNDROM
1: 300 -

VYSOKA
POSTAVA

r’
ATROFIE H}
TESTES
i

SNIZENY RUST
VOUSU

ZENSKY TYP
OCHLUPENI

1 000

vysoka postava

+ primérna

inteligence

+ psychosexudlni

orientace muzska

+ hypoplazie testes,

kryptorchismus

- sterilita -

azoospermie

- gynekomastie



SYNDROM ., TRI X" (SUPERFEMALE)

» 1: 1000, neni charakteristicky fenotyp

- primérna inteligence, normalni sexudlni vyvoj

» snizend fertilita (spontdnni aborty), bez rizika
chromosomadlnich aberaci pro potomstvo

* neni vyssi vyskyt vrozenych vad

SYNDROM .DVOU Y*" (SUPERMALE)

- mohutnéjsi vzrist, vysokd postava, primérna
inteligence, pohlavni vyvoj normalni

» plodnost normalni, neuvadi se vyssi riziko
chromosomadlnich aberaci pro potomstvo

* neprokdzadn naruseny psychosocidlni vyvoj
DvojCata — vyssi 47, XYY




Stanovte pocet Barrovych télisek (X chromatin,
sex chromatin) ve stéru z bukadlni sliznice u jedincd
s témito karyotypovymi ndlezy:

a) 45 X a)0
b) 48 XXXX b) 3
c) 47 XXY c)1
d) 49 XXXXX d)4
e) 47 XYY e)O
f) 46 XX f) 1

g) 47 XX+21 g1
h) 48 XXXY h) 2
i) 47.XY +13 ) 0




NONDISJUNKCE

7= 752
F= e
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Nakreslete schematicky vznik

Klinefelterova syndromu za predpokladu,

ze k nondisjunkci doslo v meioze I u Zzeny

' aberovana gqmeta

[1. rodic

O

zygota



Nakreslete schematicky vznik

Klinefelterova syndromu za predpokladu,

ze k nondisjunkci doslo v meioze I u Zzeny

' aberovana gqmeta
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Nakreslete schematicky vznik

Turnerova syndromu za predpokladu,

ze k nondisjunkci doslo v meioze IT u muze

' aberovana ggmeta

[1. rodic

O

zygota



Nakreslete schematicky vznik

Turnerova syndromu za predpokladu,

ze k nondisjunkci doslo v meio

ze IT u muze

' aberovana ggmeta
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Nakreslete schematicky vznik Downova

syndromu za predpokladu, ze k nondisjunkci
doslo v meioze I u jednoho z rodic

' aberovana ggmeta 1. rQdic
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Nakreslete schematicky vznik Downova

syndromu za predpokladu, ze k nondisjunkci
doslo v meioze I u jednoho z rodic

' aberovana ggmeta 1. rQdic

il 4w O

zygota




V rodiné, kde matka je barvoslepa a otec
rozpoznava barvy dobre, se narodil barvoslepy syn

s karyotypem 47 ,XXY. Oba rodi¢e maji normadlni
karyotyp. U kterého z rodict a v kterém
meiotickém déleni doslo k nondisjunkci?

aberovana

gameta O O ll. rodiC

O

zygota
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K nondisjunkci doslo v I. nebo IT.
melohckem déleni u matky.
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VYSKYT CHROMOSOM, ABERACT
V ZAVISLOSTI NA VEKU MATKY

50 -

45

40 VEKOVA HRANICE |
35 PRO INDIKACI g A

CHROMOSOMALNIHO a
30 VYSETRENI V CR ~

25 ; .

20

15 | X o
" | A
O

A Ao

gttégyﬁﬁt@e55e65©@

20 21 22 23 24 25 26 27 28 29 30 31 32 33 34 35 36 37 38 39 40 41 42 43 44 45

chrom.aberace / 1000 narozenych

5

vék matky (roky)

® Downlv syndrom 4 Chrom. aberace celkem




PRENATALNI DIAGNOSTIKA

BIOPSIE CHORIOVYCH KLKU

AMNIOCENTEZA (16.-18.1.)

KORDOCENTEZA

X
FISH (do 24 hodin)

L |

21

C_ o LOKUS SPECIFICKE
INTERFAZNI JADRO SONDY

147 XX +21







23 1K de )
fi LA TID IR TOR AR T

>4 !H! LI LI B4

3 It 24 ¥

45,X



LT
Wepme P
.,
.“ pﬂu.-r.-.__-.“
& orw 2k’
B Sesns rEmes
el
B i o
.v(
a
t#\.&ﬂ\.. Joeam By
LA B
wir m e
LIy
-7
ﬂ < srrmam
0 FeEgmr

47,XY,+21



O YW
;{ TR TR Y

D}

H’i

J E! :3 ¢ B
ll LI L

47,XY,+13




5 i ¥
! ” 1
i onoa o0
ij LI L I BT AETE
'!: 3 !I é A l:

47,XY,+18




