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Molekularne cytogeneticka analyza heterochromatinove
oblasti chromozomu 9: vysledky vysetreni u 20 osob
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Varianty chromozomu 9 -
Metodika:

Pericentricka inverze Délkové varianty .- v oy v

Varianty heterochromatinove oblasti chromozomu 9 patri k r\!ase: analyza Wu%'va memdu F ISH zaloz_enoy_ na; o -
nejcastéjSim prestavbam lidského karyotypu (1-4 % v bézné | s B ruznych 'ko'mbmac[ch Centromerlckzctla _SP?C!TICKWEh B_AC
populaci). Mezi nejcastéjsi varianty patfi zkraceni (gh-) ¢i » N . N —N-. sond. Nami pouzita metoda se osvedcila pro vizualizaci
zvétSeni (gh+) heterochromatinoveho Useku, Casto se take F | - - inverzi, duplikaci, deleci, ¢i jinych prestaveb ve sledované
setkavame s pericentrickou inverzi - inv(9)(p12q13); dalsi - /’ - i oblasti. Predstavujeme vysledky vySetreni 20 osob s
v§7|ant)éjsoudjlz VZé_.cneéJS" Z'm'e'd.m'ng‘?hi?le.dgﬁ JECHRYIC - ruznymi klinickymi indikacemi k cytogenetickému

blgld s sl i AL R T 22 "_E”EW_ e-z s O T : vySetieni a riznymi variabilitami heterochromatinové
vyznamu. V soucasné dobé Evropska cytogeneticka asociace 9 9 | |

(ECA) doporucuje dokonce zminéné varianty v zapisu oblasti chromozomu 9 prlpDUZItI uvedené mEthy

karyotypu neuvadét vubec. Nicméné existuji cetné starsi i
recentni studie, které v8ak upozornuji na moznou asociaci
téchto nalezu s ruznymi klinickymi diagn6zami, zejména
poruchami reprodukce. ' B | .
Molekulérné cytoge'netit:ké charakteristika ob"laét‘i jé'rE'lativné

chromozomu 9 PGI‘I’IOGI multiprebove FISH analyzy by]a v
nedavné dobé popsana fada (sub)variant chromozomu 9,
jejichz rozliseni klasickymi metodami (G-pruhwanl aC-
pruhovam) neni mozné Rovnez moderni array metgdy (SNP--

praktlcky NEPDI‘(T}’VHJI RP11-45022 RP11-211N8

Kontrola: Muz (43 let), zdrav
46.XY (normalni chromozom 9)
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RP11-211N8 RP11-211N8 RP11-45022 RP11-45022 g RP11-45022
Zena (32 let), zdrava Muz (32 let), sterilita Muz (36 let), sterilita Chlapec (2 roky), epilepsie, Chlapec (1 rok), dysmorfie,
mentalni retardace mentalni retardace
46, XX,inv(9)(p12q13 46.XY,inv(9)(p12q13 46.XY,inv(9)(q21.2934.2) 46,XY,inv(9)(p12g21 47,XYY,inv(9)(p12p24

RP11-45022 RP11-45022 RP11-45022 RP11-45022 RP11-45022
Zena (33 let), sterilita Zena (56 let), zdréava, matka Muz (42 let), sterilita Zena (28 let), sterilita Zena (28 let), sterilita
46.XX,inv(9)(p12q13 probandky c. 8
£(15;22)(g26.1:p12) 46.XX,inv(9)(p129q13 46,.XY,inv(9)(p12g13 46.XX,inv(9)(p129q13 46.XX,inv(9)(p12g13

> 4
RP11-211N8 RP11-211N8 RP11-211N8 9 RP11-211N8
Zena (25 let), darkyné gamet 4§e£i 326 ’gt)d’ da'r;(y ”i fgm_lezt Zena (28 let), darkyné gamet Zena (34 let), sterilita
46.XX,9gh+,inv(9)(p12913 =L2 g : 46.XX.der(9)dup(9)(q12913 46 XX,inv(9)(q12g31.1

inv(9)(p12q13)
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Zaver: Multiprobova FISH metoda je icinnym nastrojem pro identifikaci ruznych variant chromozomu 9.
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