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Cetnost heteromorfismii u re

Heterochromatinové varianty chromosomu Jsou povazovany za klinicky nevyznamne V prvni casti studie jsme porovnavali Cetnost heterochromatinovych variant u
varianty lidského karyotypu. Bézn€ postihuji zejména chromosomy s oblastml skupiny 0sob s reprodukéni poruchou (761 osob) a kontrolni skupiny zdravych
konstitutivniho heterochromatinu (1, 9, 16 a Y) Presto se stale ObjeVUji préce, ktere plodﬁ (885 plodﬁ Vyéetf'ovan}'lch [amniocentéz()u] pouze kvuli Vyééimu veku matky)
upozoriuji na moznou souvislost téchto odchylek a rtznych klinickych diagnoz, Celkové jsme nasli heterochromatinové varianty u 106 osob (13,9 %) s poruchou
predevSim pak s poruchami reprodukce. Nejcastéji Jsou V této souvislostli zminovany reprodukce, oviem pouze u 74 ploda z kontrolni skupiny (8,7 %). Tento rozdil je
heterochromatinove varianty chromosomu 9, zejména pak pericentricka Inverze statisticky vyznamny (p < 0,001). NejcastéjsSimi odchylkami byly heterochromatinové
chromosomu 9 — Inv(9). V této studii Jsme overovali tuto moznou zavislost pomoci dat varianty chromosomu 9, které byly zachyceny u 51 osob (6,7 %) S reprodukéni
z nasi laboratore. poruchou a u 32 plodi (3,7 %). | zde byl rozdil statisticky vyznamny (p < 0,01).
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Skupina osob s heterochromatinovou variantou chromosomu 9 - zastoupeni jednotlivych typu
inv(9) 159 41,5
9qh+ 187 48,8
9qh- 40 10,4
9phqh 1 0,3

Reprodukéni poruchy u 030b 8 variantami chromosomu 9:

V druh¢é casti studie jsme porovnavali cetnost reprodukcénich poruch u osob s
heterochromatinovou variantou chromosomu 9 (nejcastéjsi skupina z prvni casti
studie) a u osob se zcela normalnim karyotypem. Z celkem 383 osob s variantami
chromosomu 9 byla reproduk¢éni porucha indikacni diagndzou K vySetfeni karyotypu u

166 z nich (43,3 %). V kontrolni skupiné¢ 615 nadhodné vybranych osob se zcela
normalnim karyotypem bez jakychkoliv variant (ovSem indikovanych Kk
cytogenetickému vysetreni), byla reprodukcéni porucha indika¢ni diagndézou u 193 z
nich (31,4 %). Tento rozdil je statisticky vysoce vyznamny (p<0,0001); relativni riziko
reprodukcéni poruchy pro osoby s heterochromatinovou variantou chromosomu 9 cCini
1,38 (95% CIl =1,17 - 1,63).

Vice nez jedna varianta chromosomu 9 v karyotypu 15 3,9

Osoby s variantou

| Vysledky 11 ~hromosomu 9 Kontrol_nl soubor
(UBLG 1. LF UK a VFN, 1986 — 2010) 1 = 383 (n = 615)

Indikacni diagnoza Pocet % Pocet %

Sterilita/infertilita 166 193
Déti pro program 416 Porovnani frekvenci jednotlivych skupin indikacnich diagnéz v souboru osob s Vrozené vyvojoveé vady 46 12,01 94 15,28
R heterochromatinovou variantou chromosomu 9 av kontrolnim souboru osob s — .
l)arov&;::;:l:lavnich TRk normélnim karyotypem Jina/neznama diagnoza 33 8,62 92 14,96
TGy d Overeni varianty chr. 9 v rodinné anamnéze 29 7,57 3 0,49
anamneze 209 . x : . . , .
Vrozené vyvojove vady v rodinné anamnéze 27 7,05 54 8,78
Porucha spermatogens = ——
A . .05 Psychomotoricka a/nebo mentalni retardace 25 6,53 49 7,97
Owtleniiarvotyos N 251 Porucha ristu a vyvoje 23 6,01 41 6,67
Poruchariistua vivoje ey - Overeni karyotypu 10 2,61 38 6,18
Psychomotoricid a/nebo 7.97 Porucha spermatogeneze 8 2,09 14 2,28
v:wmélniretardam T p g
Viozend vivoiové vady v s b Morbus Down v rodinné anamnéze 8 2.09 25 4 .07
rodinne anamneéze R 05 :
e S, S Kontrolni soubor (n = 615) Darovani pohlavnich bunék 7 1,83 11 1,79
codinné anamnéze N 757 " , . s
8 Osoby s variantou chromosomu 9 (n = 383) Déti pro program nahradni rodinne pece 1 0,26 1 0,16
knd/nemmama dg. S : ¢ Celkem 383 100 615 100
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i Zaver a zhodnoceni:
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Nase vysledky na ceské populaci jsou ve shod¢é s nalezy jinych autort. Bude zapotiebi
10,00 1500 2000 2500 3000 S0 400 4500 5000 podrobné&jsSich studii a presné molekularné-cytogenetické charakteristiky uvedenych variant
K vysvétleni priciny tohoto jevu a k definitivnimu ovéfeni jejich klinické vyznamnosti.
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