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Normalni lidsky karyotyp:

Numerické aberace:

Strukturni aberace — vybrané priklady:
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CRT DY CrAT 571 1DROM
(SYNDROM ,KOCICIHO KRIKU")




PRADER-YWTILLTHO S57/) IDROM

NOVOROZENCTI,
KOJENCTI:

POZDEJI:

del(15)(q11-13)pat
|




del(15)(q11-13)mat




DOWI DY S/ 1DRoM
TRANSLOKACNI FORMA

4-5% translokaéni forma

(Robertsonova translokace)




DOYWIIUY S/ 1DROM

46,XY,der(14;21),+214



Zhodnot'te karyotyp novorozence se znaky
Downova syndromu (pr.12, str. 43):

Downlv syndrom
46,XX,der(21;21),+21




Riziko: teoretické 100%, empirické 100%




Zhodnot'te karyotyp otce ditéte se znaky Downova
syndromu, matka 46,XX (pr.11, str. 42):
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46,XX(XY),der(14:21),+21 — dité M. Down






PROBAND

47X/, +21

46,X¥/,,der(21;21),+21

46,X¥/,,der(D;21),+21
46,X*/ +21,der(21;22)

46,X¥/,,der(D;21),+21
46,X¥/,,+21,der(21;G)

47 X%/, +21

MORBUS DOWN
RODICE

46,X%/,

45,X¥, der(21;21)

45,X¥/, der(D;21)
45X/, ,der(21;22)

46,X/,

47X/, +21/46,X¥/,

RIZIKO

> nez populaéni

zavisi na véku matky

100% TEORETICKE
100% EMPIRICKE

33,3% TEORETICKE
EMPIRICKE:

cca 5% - nositel otec

cca 15% - nositelka matka

NOVA MUTACE
NONPATERNITA

MOZAIKA - zavisi na
zastoupeni linii
aberovanych a normalnich
bunék




Zhodnot'te karyotyp chlapce s psychomotorickou
retardaci (pr.15, str. 44):

Syndrom kociciho kriku
46,XY,del(5p)




