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Analyza indikacnich diagnoz
(UBLG 1. LF UK a VFN, Praha, 1986- 2011)

1. Soubor pacientu s variantou chromosomu 9
* InV(9), 9gh+, 9gh-, 9phgh

:’:" e celkem 427 osob v obdobi 1986 — 2011 (327 % vsech vysetieni)

» U 28 osob byla varianta chr. 9 pritomna spolu s
patologickou aberaci (vyrazeny z porovnani)

2. Kontrolni soubor
» Osoby indikovane k vysetreni karyotypu

@ » Zcela normalni karyotyp (bez variant Ci patologii)
. Néhodn)'/ V)’/bér Zd Stejné obdobi (systematic sampling)
* Celkem 615 osob
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Zastoupeni indikace sterilita / infertilita (reprodukcni poruchy) bylo vyrazneji castejsi ve skupine osob s heterochromatinovou variantou
chromosomu 9 — Relativni riziko = 1,363 (95% CI = 1,172 - 1,585) p = 0,0001

Heterochromatinove varianty u osob s idiopatickou reprodukcni poruchou
(UBLG 1. LF UK a VFN, Praha, 2003 - 2009)

UBLG 1. LF UK a VFN,
2003 - 2009

Varianta

1gh+

Osoby s reprodukeéni Kontrolni skupina
poruchou (zdraveé plody)
(n =761) (n = 855)

Relativni riziko a
statisticka vyznamnost

Relativni rizikao

9gh+

9qgh-

inv(9)(pl12q13)

inv(9)(pl12q21)
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@ Skupina osob s 75 Kontrolni skupina plodu
reprodukcni poruchou -+ vysSetrovanych pro AMA
nNn=7/761 e N = 855
osoby vysetrovane z duvodu - plody vysSetfované pouze z diivodu
reprodukcni poruchy pokroéilého véku matky (AMA)
334 pérﬁ a93 SamOStatnYCh jedinClol o neby'y Zahrnuty p‘ﬁpady se
prumérny vek muzu: 34,97 r. souéasnym patologickym vysledkem
prumerny vek zen: 32,7 r. biochemického &i USG screeningu

16gh+

16qh-

» prumeérny vék téhotnych: 37,8 r.

Ygh+

Yqgh-

» Varianty chromosomu 9 byly vyrazne casteji zastoupeny ve skupine

Varianty chr. 9 celkem

osob s reprodukcni poruchou nez v kontrolni skupine (p = 0,009)

Varianty chr. 16 celkem

Varianty chr. Y celkem

» Zastoupeni variant chromosomu 9 v kontrolni (nezatizene) skupine
bylo 3,74 %

Celkem

Moznosti podrobnejsi molekularne cytogeneticke analyzy variant chromosomu 9

Cytogeneticky pohled na inv(9) v G-pruhovani Vyuzivame specifickou kombinaci 3 FISH sond Pouzita literatura

A B Pericentricka inverze chromosomu 9 Centromericka
- inv(9)(p12q13) - jako zastupce alfa satelitni
r 1 heterochromatinovych variant (Abbott)
u L lidského karyotypu (chromosom s
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