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TYPY PRESTAVEB
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MEZINARODNI CYTOGENETICKA NOMENKLATURA

ISCN - 2005, 2009
(priklady symboll a zkratek)

Normalni lidsky karyotyp: 46, XX nebo 46, XY

Numerické aberace: 47, XXY; 45, X; 69, XXY

+/- pred chromosomem nadpocetnym/chybéjicim 47, XX, +21

Strukturni aberace — vybrané priklady:
del - delece 46, XY, del(5)(p?) 46, X, del(X)(q?)
t - translokace (reciproka) 46, XY, t(2;8)(p?;q7?)

der, rob - derivovany chromosom (Robertsonova translokace)
45, XX, der(14;21) n. 45, XX, rob(14;21)

46, XY, der(21;21), +21 n. 46, XY, rob(21;21), +21
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CRI DU CHAT SYNDROM
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(SYNDROM ,KOCICIHO KRIKU")

- mikrocefalie
- tézka télesna a mentalni

retardace

|+ kulaty .mésicovity"

oblicej (v détstvi)

* hypoplasie laryngu -

vysoky pronikavy plac
(jako mnoukadni kocky)

. 5



PRADER-WILLIHO SYNDROM

NOVOROZENCTI,
KOJENCTI:

- tézka hypotonie

* neprospivani, opozdeni
vyvoje

POZDEJTI:

» mentdlni retardace
polyfagie - téZka obezita
s ndasledky (DM, poruchy
obéhu,...)

* hypogenitalismus
+ poruchy chovani

del(15)(q11-13)pat
|




ANGELMANUV SYNDROM

- tézka mentdalni
retardace

+ chybéjici vyvo
reci

* nemotivované
zachvaty smichu

+ Skubavé" pohyby
konCetin

- toporna chize
* syndrom ,happy
puppet”

del(15)(q11-13)mat




DOWNUV SYNDROM
TRANSLOKACNI FORMA

M. DOWN:
95% prosta trisomie chr. 21

<1% mozaicismus




DOWNUV SYNDROM
TRANSLOKACNI FORMA

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



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%
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Zhodnot'te karyotyp otce ditéte se znaky Downova
syndromu, matka 46 XX (pr.11, str. 42):
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BALANCOVANA\ 33,3%
TRANSLOKACE

NORM \M.DOWN LETALNi






