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ODCHYLKA V_POCTY
AUTOSOMU:

DOWNUV SYNDROM
47 XX/Y,+21

PATAUV SYNDROM
47 XXIY,+13
EDWARDSUV SYNDROM
47 XX/Y,+18

ZAKLADNL SYNDROMY

ODCHYLKA V POCTU
GONOSOMU:

TURNERUV SYNDROM
45 X

KLINEFELTERUV SYNDROM
47 XXY

SYNDROM "DVOU Y*

(SUPERMALE) 47,XYY
SYNDROM "TRI X"

(SUPERFEMALE) 47,XXX



DOWNUV SYNDROM

1: 600 - 800
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NOVOROZENEC:

* hypotonie

- Sikmé ocni Stérbiny

* nuchedlni rasa

+ anomalie usi

+ ploché zahlavi

- palmarni ryha

+ epikantus (vnitrni
koutek)

+ srdecni vady, vady
dalSich organu



DOWNUV SYNDROM

STARST JEDINCE

* mentalni retardace

* makroglosie

* hypogenitalismus G

» porucha dentice

- kratkeé, siroké ruce,
brachydaktylie

» poruchy imunity

» vysSi riziko
nadorovych onem.
(leukémie)




DOWNUV SYNDROM

DENTALNL CHARAKTERISTIKA

* hypodoncie - laterdlni rezaky horni i dolni, druhé
premoldry horni i dolni

- zmeéna velikosti a tvaru zubt mlééného i  trvalého
chrupu - malé zuby, lopatkovité rezdky,
zkracené koreny

» Castéjsi onemocnéni parodontu
» vzdcnéjsi vyskyt zubniho kazu

- relativné mensi horni éelist

» opozdénd zubni erupce

- ageneze tretich molard, astéji hornich



PATAUV SYNDROM
1:15 000 - 20 000

+ tézka psychomotoricka
retardace

+ srdecni vady

* mikrocefalie

- anomadlie usnich boltcu

* mikroftalmie

- polydaktylie

- anomalie ledvin

+ rozStépové vady rtu a

patra



PATAUV SYNDROM

polydaktylie

kKyklopie

rozstépove vady rtu a patra
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EDWARDSUV SYNDROM
1:35 000 - 10 000

+ t&zkd PMR

+ srdecni vady

- anomadlie usnich boltcu

% - hypoplazie nehtu

| - prekriZeni prstu HK i DK

- mikrognacie

» prominujici zdahlavi

- pedes equinovares

* mikrocefalie




EDWARDSUV SYNDROM

anomalie usnich boltcu _
- pedes equinovares

mikrognacie prekfizeni prstu HK



TURNERUV SYNDROM
: 2 000 - 2 500

- maly vzrist - moZnost
hormonalni terapie

* gonadadlni dysgeneze,

ik
MALY  § 2

VZRUST = = SIROKY KRK

oy —STIT HRUDNIK

’_l NEVYVINUTA PRSA,

( o) eERTELORSMUS primarni amenorea
LI S e | - normalni inteligence
W G | - krdtky, Siroky krk
"‘-'hf PiowENTovE __ (pterygium colli)
7 | - nizka vlasova hranice

! » Stitovity hrudnik
BET] - edémy na HK i DK
(novorozenci)

PTERYGIUM COLLI |~==




TURNERUV SYNDROM

Hygroma colli cysticum
(potraceny plod)

DENTALNI CHARAKTERISTIKA

» ¢asnéjsi prorezavani trvalych
zubd

- resorpce korent

» zmeény patra - vysoké
obloukovité patro

* poruchy okluze



KLINEFELTERUV SYNDROM
1: 3500 - 1 000
+ vysoka postava
- prumérna
inteligence

+ psychosexualni
orientace muzska

+ hypoplazie testes,
kryptorchismus

- sterilita -
azoospermie

gynekomastie

VYSOKA r,z
POSTAVA "™ SNIZENY RUST

jf-h‘ Vvousu
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KLINEFELTERUV SYNDROM

DENTALNL CHARAKTERISTIKA

- faurodontismus véech nebo vétsiny molart
(vétsi drenova dutina a delsi korunka)

- lopatkovity tvar rezdku




SYNDROM . TRI X* (SUPERFEMALE)

» 1: 1000, neni charakteristicky fenotyp

- primérnd inteligence, normdlni sexudlni vyvoj

» snizena fertilita (spontdnni aborty), bez rizika
chromosomalnich aberaci pro potomstvo

* neni vyssi vyskyt vrozenych vad

SYNDROM .DVOVU Y* (SUPERMALE)

- mohutnéjsi vzriust, vysoka postava, prumérnd
inteligence, pohlavni vyvoj normadlni

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

* neprokdzdn naruseny psychosocidlni vyvoj
DvojCata — vyssi 47, XYY




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

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

g) 47 XX+21  9g)1
h) 48 XXXY h) 2
i) 47 XY +13 i) O




NONDISJUNKCE

Il

v
OO

7=
=

NONDIS. MI

20 OO

NONDIS. MII




Nakreslete schematicky vznik

Klinefelterova syndromu

za predpokladu,

ze k nondisijunkci doslo v

meioze I u zeny

aberovana gameta Il. rodic

O

O

O

zygota



Nakreslete schematicky vznik

Klinefelterova syndromu za predpokladu,
ze k nondisjunkci doslo v meioze I u zeny

aberovana gameta Il. rodic




Nakreslete schematicky vznik

Turnerova syndromu za predpokladu,

Zze k nondisijunkci doslo v meioze IT u muze

aberovana gameta Il. rodic

O

O

O

zygota



Nakreslete schematicky vznik

Turnerova syndromu za predpokladu,
Ze k nondisjunkci doslo v meioze IT u muze

aberovana gameta Il. rodic




Nakreslete schematicky vznik Downova

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

aberovana gameta Il. rodic

O70O
O

zygota




Nakreslete schematicky vznik Downova

syndromu za predpokladu, ze k nondisjunkci
do3lo v meioze I u jednoho z rodict

aberovana gameta Il. rodic




V rodiné, kde matka je barvoslepd a otec
rozpozndvd barvy dobre, se narodil barvoslepy syn

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

aberovana

gameta O O II. rodi¢

zygota
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od otce od matky
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K nondis_junkci doslo v I. nebo IT.
meiotickém déleni u ma’rkz.
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VYSKYT CHROMOSOM,. ABERACTE
V ZAVISLOSTI NA VEKU MATKY

chrom.aberace / 1000 narozenych
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VEKOVA HRANICE
PRO INDIKACI
CHROMOSOMALNIHO |

VYSETRENI V CR N
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vék matky (roky)

©— Downlv syndrom —&— Chrom. aberace celkem




PRENATALNT DIAGNOSTIKA

_'h.

BIOPSIE CHORIOVYCH KLKU

AMNIOCENTEZA (16.-18.1.)

KORDOCENTEZA

amnioPCR (do 24 hodin)

trialelicka forma

dialelicka forma trisomie 21

trisomie 21
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Amniotie Fuld

KARYOTYP (cca 14 dnu)
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