Somatické a gametické chromosomalni aberace

Chromosomalni aberace jsou numerické nebo strukturni odchylky od normalni stavby karyotypu.

Somatické chromosomalni aberace

® neprendsi se na potomky

= v éasnych stadiich vyvoje zygoty - vznikd mozaika, dochéazi ke vzniku podobnych syndrom( jako pfi
gametickych chromosomalnich aberacich

= postnatalné zpravidla znamenaji vznik ndadord

= numerické i strukturni aberace

= napfiklad Philadelphsky chromosom - t(9;22) u CML, translokace t(8;14) u Burkittova lymfomu apod.

Gametické chromosomalni aberace

s vs

® prendsi se na potomky
= numerické

1. nondisjunkce v meiose | vede ke vzniku gamety s 2 rdznymi (jeden
od otce, jeden od matky) nebo Zzddnym z paru chromosomd, u
kterého nondisjunkce probéhla

2. nondisjunkce v meiose Il vede ke vzniku gamety s 2 stejnymi (oba
od otce nebo matky) nebo zadnym z paru chromosomd, u kterého
nondisjunkce probéhla

3. polyploidie - zmnozeni celych sad chromosomd, genomové
aberace (vznikd hydatiformni mola, neslucitelné se zivotem)

4. aneuploidie - trisomie (Down@v syndrom, Pataullv syndrom,
Edwards(v syndrom, Klinefelter@v syndrom, syndrom XXX, syndrom
XYY) nebo monosomie (Turnerliv syndrom)

s strukturni

1. delece (dele¢ni syndromy: Cri du chat syndrom (5. chromosom),
dele¢ni forma Turnerova syndromu; mikrodelecni syndromy: Wolf-
Hirschhornlv syndrom (4. chromosom), Prader-Willi a Angelman (15.
chromosom), DiGeorgelv syndrom apod.) - delece terminalni a
intersticialn{

. duplikace

. inzerce

. inverze

. ring chromosom

. marker chromosom

. dicentricky chromosom

. translokace - reciproka a Robertsonova

. isochromosom
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Prader-Williho syndrom

Odkazy

i

Souvisejici ¢clanky

= Chromozomové abnormality
= Numerické chromozomalni abnormality
= Strukturni chromozomalni aberace

= Chromozomalni aberace v etiologii neoplazii
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Translokace - Downdv syndrom
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