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Troche historii...

= 1889 Fleming — obecnos¢ chromosomow w komaorkach
= 1923 Painter —chromosomy X iY, 48 chromosomow w komorce
= 1956 Tijo, Levan, Ford, Hamerton — 46 chromosomow

= 1959 Lejeune, Gautier i Turpin —trisomia 21 zespot Downa
Ford, monosomia X zespot Turnera
Jacobs i Strong, trisomia XXY zespof Klinefeltera

= 1960 Patau—trisomia 13, Edwards — trisomia 18

= 1966 SteeliBreg - metody hodowli komorek ptynu owodniowego
= 1971 Sumneriwsp. GTG
= 1976 Yunis metoda HRT

= 1978 pierwszy ISCN (system nazewnictwa i klasyfikacji chromosomoéw)
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An International System for Human
Cytogenetic Nomenclature
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46,XX,del(1)(p36)

Chromosome 5 diagrams, ISCN 2009 - © Nicole Chia
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Grupy chromosomoéw
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1. Kazda para chromosomow musi by¢ przeanalizowana :

OGOLNA ZASADA ANALIZY:

co najmniej dwukrotnie (kazdy region prazkowy) przy zalecanej rozdzielczosci
na podstawie wzorcow z ISCN
2. W od w co najmniej 10 do 30 (w zaleznosci od typu badania) komdrkach nalezy
okresli¢ liczbe chromosomadw, zidentyfikowa¢ chromosomy ptci,
akrocentryczne i chr. 18
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Minimalny standard rozdzielczosSci prazkowej

Potwierdzenie aneuploidii, wykluczenie znanej,

300 duzej aberracji
400 Wykluczenie znanej, matej aberracji strukturalnej,
rutynowy kariotyp z ptynu owodniowego
Nieprawidtowy wynik USG (ptyn owodniowy,
550 trofoblast) przy braku wyniku aCGH
Kariotyp w limfocytach krwi obwodowej
>=550

(wielowadzie, niepowodzenia cigzy, nieptodnosc)
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Skréty (niektore) stosowane w cytogenetyce

= add - addycja
= del - delecja

= der - chr. pochodny

= dic - chr. dicentryczny

= dup - duplikacja

® | - jzochromosom

= idic - chr. izodicentryczny

" iNnS - insercja

" inV - inwersja
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" - translokacja

® Mar — chr. markerowy

® I — chr. pierscieniowy

" reC — chr. zrekombinowany

" rob — fuzja robertsonowska

" mat
" pat
= dn de novo

® MOS - mozaika
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Wybrane zasady zapisu kariotypu:
* Trisomie: ,+21
 Monosomie: ,-7 (z wyjatkiem chromosomow ptci!)
* Aberracje dotyczagce chromosomow tej samej pary: numeryczne wymieniamy
przed strukturalnymi: 47,XX,+21,dup(21)
* Jezeli kilka aberracji:
- Zgodnie z porzadkiem chromosomow: 48,XY,del(1),+13,+18
- Zgodnie z porzagdkiem alfabetycznym jezeli kilka aberracji
strukturalnych w jednym chromosomie: 46,XX,del(5),dup(5),ins(5)
e Aberracje chromosomow pici opisujemy zawsze na poczgtku
46,X,del(X),del(12)
46,X,t(Y;1)
* W mozaikach:
- Najpierw linia nieprawidtowa: mos 47,XY,+13[4]/46,XY[46]
- Jezeli wiecej nieprawidtowych to zgodnie z liczbg kom. w linii:
mos 47,XXX[15]/45,X[10]/46,XX[20]
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Przyktadowe zapisy kariotypu

47,XY,+21
47 ,XXY
45,X

47 ,XX,+mar

46,XX,add(19)(p13)

46,XY,t(8;12)(p11;q15)
46,XY,der(8)t(8;12)(p11;q15)

45,XX,der(14;21)(q10;q10)
46,XX,der(14;21)(q10;q10), +21

46,XX,del(5)(p25)
46,X,i(X)(q10)
46,XY,inv(18)(q21923)
46,XX,r(7)(p22q36)

mos
45,X[15]/47XXX[10]/46XX[23]

Trisomia chromosomu 21

Trisomia chromosomow ptfci

Monosomia chromosomu X

Dodatkowy, niezidentyfikowany chromosom
markerowy

Dodatkowy niezidentyfikowany materiat na
19p

Zrownowazona translokacja wzajemna
Kariotyp niezrownowazony z ch. pochodzgym
z translokac;ji t(8;12)

Zrownowazona translokacja robertsonowska
Trisomia 21 powstata w wyniku
niezrownowazonej t rob

Terminalna delecja 5p

lzochromosom Xq

Inwersja paracentryczna w 18q

Chromosom pierscieniowy 7

Kariotyp mozaikowy edu-metgen.imid.med.pl
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Translokacja wzajemna zrownowazona 46,XX,t(4;7)(p15.2;q11.2)

edu-metgen.imid.med.pl

Fundusze . Se . .
E Elt.jl?ogejzskie - s(z,tlasc'fgospollta " Instytut Unia Europejska
M(ﬂ‘ki i Dzieckq Europejski Fundusz Spoteczny

Wiedza Edukacja Rozwdj



{9 A0

n o is &8 f 3

45,XY,der(13;14)(g10;q10)
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Gamety nosiciela translokacji robertsonowskiej 45,xy,der(13;14)(q10;q10)

VT

monosomiczna © nullisomiczna ® monosomiczna © @

50% gamet nieprawidtowych

50% teoretyczne ryzyko zarodka z niezrownowazonym kariotypem (ryzyko 1:2)

Teoretyczne ryzyko kariotypu 46,XX,+13,der(13;14)(q10;q10) 1:4

Ryzyko empiryczne jest znacznie nizsze!
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45,XX,der(21;21)(q10;q10)
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46, xv +21 der(21 21)(q10;q10)
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: " 46,XY,del(10)(q24)
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45,XX,der(7)t(7;15)(p22.3;912),-15
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46,XX,inv(2)(p21qg31)
46,XY,rec(2)dup(2p)inv(2)(p21q31)mat
46,XY,rec(2)dup(2q)inv(2)(p21q31)mat

inwersja pericentryczna

|

chromosom zrekombinowany rec
z delecja i duplikacja

|

niepowodzenia cigzy
lub potomstwo z nieprawidiowym
fenotypem
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Insercje /

46,XX,ins(5;3)(q15;p25.2p22.1) \ q

Zapis rozszerzony:

46,XX,ins(5;3)(q15;p25.2p22.1)(5pter=>5q15::3p25.2>3p22.1::5q15> 5qter;
3pter—=>3p25.2::3p22.1->3qter)

Zapis rozszerzony nie jest wymagany w wyniku, ale niekiedy utatwia doktadne opisanie
aberracji.
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Znak ,,?”, przyktady:

46,XY,der(4)t(4;?)

46,XY,der(4)t(4;5)(q28;9?) (o D
46,XX,?add(7)(g35) \ ‘“d
46,XX,add(7)(q?35)

47,XY,+r(?21)

47,XY,+?r(21)
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Nie jest wymagane umieszczanie w zapisie kariotypu:

1. Pseudomozaicyzmu
2. Artefaktow hodowlanych
3. Znanych inwersji pericentrycznych bedgcych wariantami morfologicznymi chromosomaéw inv(9)(p11q13),
inv(9)(p12q13), inv(2)(p11.2q13)
4. Wariantéw zwigzanych z heterochromatyng okotocentromerowg ph+, ph-
5. Znanych wariantéw euchromatynowych (4p16, 8p23.1,9p12,9913-q21.12, 15q11.2, 16p11.2)
6. Wariantow krotkich ramion chromosomow akrocentrycznych
Warianty krétkich ramion mogg dotyczyc:
= Heterochromatyny przycentromerowej, p11 (materiat nieaktywny transkrypcyjnie) ph+, ph-
= Nitek satelitonosnych, p12
(organizatory jaderka = rRNA) pstkstk, pstk-
= Materiatu satelit, p13

(materiat nieaktywny transkrypcyjnie) ps+, ps-
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ZADANIE:

Zapisz kariotyp pacjentki, u ktorej stwierdzono: zrownowazong translokacje wzajemng miedzy
chromosomami 2 i X (punkty ztaman: 2931 i Xp22.2)
oraz dodatkowy chromosom 18 pary bedacy produktem translokacji wzajemnej miedzy

chromosomami 18 i 21 (punkty ztaman: 18912.3i 21g11.2)
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ZADANIE:

Zapisz kariotyp pacjentki, u ktorej stwierdzono: zrownowazong translokacje wzajemng miedzy
chromosomami 2 i X (punkty ztaman: 2931 i Xp22.2)
oraz dodatkowy chromosom 18 pary bedacy produktem translokacji wzajemnej miedzy

chromosomami 18 i 21 (punkty ztaman: 18912.3i 21g11.2)

47,X,t(X;2)(p22.2;931),+der(18)t(18;21)(q12.3;q11.2)
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Dziekuje za uwage!

Fundusze ; [ & : ; ..
E Europejskie Rzeczpospolita ‘ Instytut Unia Europejska ed u—metgen.lmld.med.p|

Wleelza EAOKaE)S REZNE] - Polska ‘ Matki i Dziecka Europeiski Fundusz Spoteczny




