Lidsky karyotyp

Karyotyp je soubor véech chromozomd v buné¢ném jadre. Normalni somatickd bunka ¢lovéka mé 46
chromozomd, z toho je 22 pard autozomU a jeden par heterochromozom( (gonozom{, pohlavnich chromozoma). V
kazdém paru je vzdy jeden chromozom maternalniho a druhy paternalniho plvodu. Autozomy jsou v karyogramu
¢islovany podle velikosti od nejvétsiho (chromozom 1) po nejmensi (chromozom 22). Heterochromozomy se znaci X
a Y. Zapis normalniho karyotypu zZeny je 46,XX; muze 46,XY. Podle tvaru a velikosti jsou chromozomy dale
rozdéleny do sedmi skupin (A-G).

Skupina Chromozomy Charaktristika Wl SR T

A 1-3 Chromozomy 1 a 3 velké metacentrické chromozomy; chromozom 2 1 ' ] /Y ‘{ .: ht |
submetacentricky r ;

B 4,5 Velké submetacentrické chromozomy 1} )7 (1 <{ SRS

C 6-12, X Stfedné velké submetacentrické chromozomy flhHn T &,

D 13-15 Stfedné velké akrocentrické chromozomy S

E 16-18 Kratsi submetacentrické chromozomy =i {

F 19, 20 Kratké metacentrické chromozomy Normalni muzsky karyotyp

G 21,22,Y Kratké akrocentrické chromozomy 21 a 22; chromozom Y submetacentricky 46,XY

Akrocentrické chromozomy D a G skupiny maji na kratkych ramenech satelitni stopky
(NOR oblasti - z anglického Nucleolus Organizer Region - organizator jadérka; obsahuji opakované kopie gend pro
ribozomalini RNA) a satelity. Tyto oblasti akrocentr( jsou vSak velmi variabilni.

Metody vysetreni karyotypu

= pruhovani jednotlivych chromosom je pro kazdy par typické, proto hodnoceni pruhd je standardnim
chromosomalnim vysetFenim karyotypu

k usnadnéni vysetreni byla definovdna nomenklatura zdpisu odchylek a také spravny karyotyp a jeho vzor
prouzkd
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a odchylky a podobné
= obecny postup vyhodnoceni karyotypu
= celkovy pocet
pohlavni chromosomy
Uplnost pard
nadbytec¢né chromosomy
strukturalni odchylky (nejprve akrocentrické chromosomy)

u odchylek se podava
= cytogeneticka analyza, napf.: 45,X
= klinickd diagndza napf.: Turnerliv syndrom

zkratka|vyznam priklad

p kratké rameno chromosomu

q dlouhé rameno chromosomu

mat maternaln{

pat paternaini

+ (-) nadpocetny (chybéjici) 47, XX, +21

/ mozaika 45, X/ 46, XX

del delece 46,XX,del(5)(p?); 46,X, del(X)(q?)

der derivovany (odvozeny) 46,XY,der(4)t(4;12)mat - abnormalni chromosom 4 odvozeny od reciproké translokace u matky
t reciprokd translokace 46, XY, t(2;8)(p?;9?)

45,XX,rob(14;21) - nositelka balancované translokace

rob/der|Robertsonova transformace 46,XY,der(21;21),+21 - nositel nebalancované translokace, Downlv syndrom

inv inverse 46,XY,inv(9)(p12g13)
mar marker chromosom 47,XY,+mar

r ring chromosom 46,XY,r(18)

i isochromosom 46,XY,i(22)

Schéma lidského karyotypu
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Odkazy

7 va s

Souvisejici ¢lanky

Chromozomy
Autozomy
Gonozomy

Stavba chromozomu
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