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TYPY CHROMOSOMOVYCH ABERACI,

kterych se tyka vysetreni metodami
klasické i molekularni cytogenetiky

- VYSETRENI VROZENYCH CHROMOSOMOVYCH
ABERACI — prenatalni a postnatalni vysetfeni

- VYSETRENI ZISKANYCH CHROMOSOMOVYCH
ABERACI (u onkologickych onemocnéni)
vysetrenl z kostni drené a tkané solidnich tumoru |
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NAVAZNOST METOD KLASICKE

A MOLEKULARNI CYTOGENETIKY

pri vySetrovani - vrozenych chromosomovych aberaci
- ziskanych chromosomovych aberaci u onkologickych

pacientl

- metodami molekularni cytogenetiky upfesnujeme a potvrzujeme patologicke
nalezy detekované metodami klasické cytogenetiky

- metody molekularni cytogenetiky odhali velmi malé zmeény v karyotypu, které
nelze detekovat metodami klasické cytogenetiky (nizka rozliSovaci schopnost

klasickych metod)
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METODY KLASICKE CYTOGENETIKY

» vykapani suspenze na podlozni skliCka

Obr. 5 (Dokumentace OLG FN Brno)
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METODY KLASICKE CYTOGENETIKY

1 — inkubace
preparatu
Vv roztoku
trypsinu
(natraveni
proteinti na
povrchu
chromosomui)

G -pruhovani chromosomu
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METODY KLASICKE CYTOGENETIKY

hodnoceni

chromosomy s G-pruhy hodnotime ve svételném mikroskopu
zdroj svétla - viditelna cast spektra (halogenova zarovka)
(stanoveni karyotypu)
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METODY KLASICKE CYTOGENETIKY

hodnoceni

zvétSeni 1000 - 1250x

H [Mj Vytvorilo Oddéleni 1ékaiské genetiky FN Brno
‘v w"’q“ “e.g%




METODY KLASICKE CYTOGENETIKY

hodnoceni

ke tfidéni chromosomU a sestaveni karyotypu lze vyuzit
pocitacové analyzy obrazu

svetelny mikroskop
s CCD kamerou
napojeny na pocitac

Obr. 9 (Dokumentace OLG FN Brno)
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METODY KLASICKE CYTOGENETIKY

hodnoceni

e karyotyp = utridény a zhodnoceny

soubor chromosomu v somatickych i o0 .
bunkach pacienta, N zapisu oznacujeme iPd & & 3; ] fs o
pocet chromosomd, typ pohlavnich t? VY44 %'; ) éf
Ehrontwsomuva 4pg|:;?$;1e aberace (zapis 31 . = ; :
aryotypu napr. 46, YA YELE § 5
HESRIG) R I RVRE
e normalni lidsky karyotyp se sklada i; i 9 ) s ) g .‘12
ze 46 chromosomi - 22 pari 5 =f< 8 e i LI id
autosom (nepohlavnich chromosomu), | €
di £l ss B¢ ]

2 gonosomil (pohlavnich chromosom)

e chromosomovy par je tvofen homolognimi  °Prazek karyolypu = utfidény a zhodnocen
soubor chromosomu jedné buriky, ktery

chromosomy (jeden zdeden od otce, druhy charakterizuje i chromosomy v ostatnich

od matky), neparove chromosomy jsou burikach pacienta ve vy$etfované tkani
nehomologni (somaticke diploidni bunky)

Obr. 10 (Dokumentace OLG FN Brno)
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NAVAZNOST METOD KLASICKE
A MOLEKULARNI CYTOGENETIKY

vysSetreni karyotypu
a chromosomovych aberaci

Pri vysetreni karyotypu analyzujeme urcity pocet mitdz s chromosomy
s G-pruhy, podle pozadavku |Iékare a nalezené patologie (10, 30, 50,
100). Ve spolupraci s molekularni cytogenetikou (metoda FISH)
analyzujeme obvykle 100-200 interfaznich jader (vysetreni % zastoupeni
bunécnych linii u mozajek). Metody molekularni cytogenetiky mohou
vysetrovat i mitozy (potvrzovani strukturnich aberaci metodou FISH)
nebo pracuji s izolovanou DNA pacienta (metody CGH, MLPA) .

i lMJ Vytvotilo Oddéleni 1ékatské genetiky FN Brno

FN BRNO




NAVAZNOST METOD KLASICKE
A MOLEKULARNI CYTOGENETIKY

» vykapani suspenze na podlozni skliCka
pro néktera molekularné cytogeneticka vysetieni - FISH

FNBRNO 2



princip vazby fluorescencné znacené sondy na chromosomy
nebo interfazni jadra na podloznim sklicku

Labeling with
flucrescent dye

NI

A3 i::- \'
Znace
f enature
y b &
- Hybridize

znacené sondy
lovou DNA
romosom)

Obr. 12
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METODY MOLEKULARNI

CYTOGENETIKY
hodnoceni

chromosomy fluorescencné znacené hodnotime ve fluorescencnim
mikroskopu, zdroj svétla - kratkovinna ¢ast spektra (napf. rtutova
vybojka); fluorescenéni mikroskop je také soucasti systému analyzy obrazu

 E—
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zdroj kratkovinného .

Obr. 13 (Dokumentace OLG FN Brno) vysokoenergetického zareni
-

specialni filtry
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na chromosomy v mitézach a na chromatin v interfaznich jadrech jsou vazany
fluorescencné znacené sondy (WCP — celochromosomové sondy, tel — telomericke,
CEP — centromerické sondy)

VySetieni 1: VySetfeni 2:

Vysetfeni 3:

" “tel (11p)

wep 5\

Obr. 15 (Dokumentace OLG FN Brno)
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potvrzeni pritomnosti balancované
translokace v karyotypu metodou FISH

zakladni vysetreni, pri kterém potvrzeni a upresnéni nalezené prestavby
je translokace detekovana (cilené vysetreni konkrétnich chromosomui)
s G-pruhovani chromosomli

Pl BN X e metoda FISH iy
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46,XY’t(5 , 19)(q 15 ; p12) Obr. 16 (Dokumentace OLG FN Brno)
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VROZENE CHROMOSOMOVE
ABERACE (VCA)

G-pruhovani chromosomu — zakladni vySetreni
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Obr. 17 (Dokumentace OLG FN Brno)

46,XX,del(5)(p14.1)syndrom Cri du Chat
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OLG FN Brno)

Obr. 18

metoda MLPA (metoda molekularni cytogenetiky) — potvrzeni nalezu
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strukturni zmeény nebalancované aberace
mikrodelece

cilené vysSetreni metodami
molekularni cytogenetiky
— vySSi rozliSovaci schopnost (FISH)

zakladni vysSetreni metodami
klasicke cytogenetiky -
G-pruhovani chromosomu
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normalni karyotyp 46,XX !!! nalezena delece na 22. chromosomu
Obr. 19 (Dokumentace OLG FN Brno) v oblasti 22911-13 (Di George syndrom — VSV)
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VROZENE CHROMOSOMOVE

ABERACE (VCA)
MOZAICISMUS - gonosomy
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Obr. 20 (Dokumentace OLG FN Brno)
45,X[1]/46,XX[9]

PFi nalezu alespori 1 patologické mitdzy (G — pruhovani)

vysetrujeme metodou FISH z interfaznich jader (200 jader).
3% hrani¢ni patologicky nalez
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pouzita sonda na centromeru
chromosomu X

2 signaly (pfitomny
2 chromosomy X
v jadfe T-lymfocytu)

1 signal
(pfitomen
1 chromosom X

v jadfe buriky)
45,X[6]/46,XX[194]
vysetreni % zastoupeni jednotlivych linii bunék v periferni krvi

pacientky metodou FISH z interfaznich jader
(3% zastoupeni bunécné linie 45,X)

Obr. 21 (Dokumentace OLG FN Brno)
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analyza slozitych a mnohocetnych prestaveb u onkologickych pacienti s komplexnim
karyotypem 1) G-pruhovani chromosomli 2) SKY
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