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Skróty (niektóre) stosowane w cytogenetyce 

▪ add - addycja

▪ del - delecja

▪ der - chr. pochodny

▪ dic - chr. dicentryczny

▪ dup - duplikacja

▪ i - izochromosom

▪ idic - chr. izodicentryczny

▪ ins - insercja

▪ inv - inwersja

▪ t- translokacja

▪ mar – chr. markerowy

▪ r – chr. pierścieniowy

▪ 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 wyjątkiem chromosomów płci!)
• Aberracje dotyczące chromosomów tej samej pary: numeryczne wymieniamy

przed strukturalnymi: 47,XX,+21,dup(21)
• Jeżeli kilka aberracji:
- Zgodnie z porządkiem chromosomów: 48,XY,del(1),+13,+18
- Zgodnie z porządkiem alfabetycznym jeżeli kilka aberracji

strukturalnych w jednym chromosomie:  46,XX,del(5),dup(5),ins(5)
• Aberracje chromosomów płci opisujemy zawsze na początku

46,X,del(X),del(12)
46,X,t(Y;1)

• W mozaikach:
- Najpierw linia nieprawidłowa: mos 47,XY,+13[4]/46,XY[46]
- Jeżeli więcej nieprawidłowych to zgodnie z liczbą kom. w linii:

mos 47,XXX[15]/45,X[10]/46,XX[20]  
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Przykładowe zapisy kariotypu
47,XY,+21 Trisomia chromosomu 21 
47,XXY Trisomia chromosomów płci 
45,X Monosomia chromosomu X 
47,XX,+mar Dodatkowy, niezidentyfikowany chromosom 

markerowy 
46,XX,add(19)(p13) Dodatkowy niezidentyfikowany materiał na 

19p 
46,XY,t(8;12)(p11;q15) Zrównoważona translokacja wzajemna 
46,XY,der(8)t(8;12)(p11;q15) Kariotyp niezrównoważony z ch. pochodząym 

z translokacji t(8;12) 
45,XX,der(14;21)(q10;q10) Zrównoważona translokacja robertsonowska 
46,XX,der(14;21)(q10;q10), +21 Trisomia 21 powstała w wyniku 

niezrównoważonej t rob 
46,XX,del(5)(p25) Terminalna delecja 5p 
46,X,i(X)(q10) Izochromosom Xq 
46,XY,inv(18)(q21q23) Inwersja paracentryczna w 18q 
46,XX,r(7)(p22q36) Chromosom pierścieniowy 7 
mos 
45,X[15]/47XXX[10]/46XX[23] 

Kariotyp mozaikowy 
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47,XY,+21
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47,XXY
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Translokacja wzajemna zrównoważona 46,XX,t(4;7)(p15.2;q11.2)
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Translokacja wzajemna zrównoważona 
46,XY,t(6;14)(q27;q24.1)



Kariotyp niezrównoważony 46,XY,der(6)t(6;14)(q27;q24.1)pat
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45,XY,der(13;14)(q10;q10)   lub    45,XY,rob(13;14)(q10;q10) 
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U kobiet nosicielek fuzji robertsonowskich ryzyko niezrównoważonych  
gamet i niezrównoważonego kariotypu u płodu jest wyższe.

Fuzje robertsonowskie

Translokacja                     % niezrównoważonych oocytów

der(14;21)(q10;q10)       42%    

der(13;14)(q10;q10)       33%
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45,XY,der(14;21)(q10;q10)
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46,XY,der(14;21)(q10;q10),+21
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45,XX,der(21;21)(q10;q10)
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46,XY,+21,der(21;21)(q10;q10)
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46,XY,del(10)(q24)
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46,XX,r(12)(p13q24.3)
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46,X,i(X)(q10)
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47,XX,+i(12p)
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47,XY,+mar
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46,XY,add(7)(q36)
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45,XX,der(7)t(7;15)(p22.3;q11.2),-15 
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46,XX,inv(13)(q12.3q22)
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46,XX,inv(18)(p11.2q21.3)
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inwersja pericentryczna

chromosom zrekombinowany rec
z delecja i duplikacją

niepowodzenia ciąży
lub potomstwo z nieprawidłowym

fenotypem

46,XX,inv(2)(p21q31)

46,XY,rec(2)dup(2p)inv(2)(p21q31)mat

46,XY,rec(2)dup(2q)inv(2)(p21q31)mat
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Insercje

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

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 ułatwia dokładne opisanie
aberracji.

p p

q q

5 3
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Znak „?”, przykłady:

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

46,XY,der(4)t(4;5)(q28;q?)

46,XX,?add(7)(q35)

46,XX,add(7)(q?35)

47,XY,+r(?21)

47,XY,+?r(21)

?



Nie jest wymagane umieszczanie w zapisie kariotypu:

1. Pseudomozaicyzmu

2. Artefaktów hodowlanych

3. Znanych inwersji pericentrycznych będących wariantami morfologicznymi chromosomów inv(9)(p11q13), 

inv(9)(p12q13), inv(2)(p11.2q13)

4. Wariantów związanych z heterochromatyną okołocentromerową ph+, ph-

5. Znanych wariantów euchromatynowych (4p16, 8p23.1, 9p12, 9q13-q21.12, 15q11.2, 16p11.2) 

6. Wariantów krótkich ramion chromosomów akrocentrycznych

Warianty krótkich ramion mogą dotyczyć:

▪ Heterochromatyny przycentromerowej, p11 (materiał nieaktywny transkrypcyjnie) ph+, ph-

▪ Nitek satelitonośnych, p12 

(organizatory jąderka → rRNA) pstkstk, pstk-

▪ Materiału satelit, p13

(materiał nieaktywny transkrypcyjnie) ps+, ps-

p11

p12

q

p13
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ZADANIE:

Zapisz kariotyp pacjentki, u której stwierdzono: zrównoważoną translokację wzajemną między

chromosomami 2 i X (punkty złamań: 2q31 i Xp22.2)

oraz dodatkowy chromosom 18 pary będący produktem translokacji wzajemnej między 

chromosomami 18 i 21 (punkty złamań: 18q12.3 i 21q11.2) 

47,X,t(X;2)(p22.2;q31),+der(18)t(18;21)(q12.3;q11.2)



Dziękuję za uwagę!
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