Syndromy podminéné aneuploidii gonosomu

Aneuploidie = ztraty (monosomie) nebo prebyvani 1 ¢i vice chromosoma v genomu bunky.

Pri¢iny: porucha déleni (nondisjunkce) homolognich chromosom v I. zracim déleni nebo chromatid ve II.

zracim délent.

Prehled syndromu

Turnerdv syndrom

£ Podrobnéjsi informace naleznete na strance Turner(v syndrom.

= Karyotyp 45,X;
= vyskyt asi 1/10000 narozenych divek;
= diagnostika: jiz ve v prenatalnim obdobi moznd diagnostika ultrazvukem - plod postizen rozsahlymi

lymfedémy hlavné v oblasti krku, po jejich resorpci zlstavaji trvale ndpadné kozni rfasy - pterygia coli;
znaky: maly vzrust (100 %) - do 150 cm, Siroky hrudnik (53 %), nizka vlasova hranice na krku, hypoplazie
nehtl (60 %), pigmentové névy (63 %), opozdény sexudlni vyvoj, ovaria normalné zaloZeny, postupné se vsak
méni ve vazivové pruhy, vétsinou sterilita, absence sekundarnich pohlavnich znakl (genitalni dysgeneze -
100 %), porucha dospivani;

= vyjimecéné vrozené vady vnitfnich organd;
= Casté mozaiky (46,XX/45,X; 45,X/46,XX/47,XXX).

Syndrom XXX (tzv. Superfemale)

£ Podrobnéjsi informace naleznete na stréance Syndrom XXX.

= Karyotyp 47,XXX;
= vyskyt asi 1/1000 narozenych divek;
= znaky: bez typickych fenotypovych projevi, nekonstantni psychomotoricka retardace, nepravidelnost

dospivani, ¢astéjsi spontanni potraty, omezend plodnost;
neni zvyseny vyskyt vrozenych vyvojovych vad nad populaéni riziko.

Klinefelteruv syndrom

0 Podrobnéjsi informace naleznete na strance Klinefelterdv syndrom.

= Karyotyp 47,XXY (mozné i dalsi varianty, napr. 48,XXXY);
= vyskyt asi 1/1000 narozenych chlapcd;
= znaky: postiZzeni chlapci zpravidla bez problém( aZ doby dospivani, neplodnost (100 %), eunuchoidni rysy,

mala tuha testes, azoospermie, u vsech forem hypogenitalismus (zmensené pohlavni organy, 100 %),
gynekomastie (50 %), psychosexualni orientace muzska;

= primérnd inteligence, vysoké postava;
= pacienti s tfemi a vice X chromosomy maiji ¢astéji pridruzené vrozené vyvojové vady vnitfnich organt a

zdvaznéjsi mentalni retardaci.

Syndrom XYY (tzv. Supermale)

2 Podrobnéjsi informace naleznete na strance Syndrom XYY.

Karyotyp 47,XYY;

vyskyt asi 1/1000 narozenych chlapc(;

znaky: télesna vyska nad 180 cm, drive uvazovand zvySena agresivita nebyla potvrzena, nékdy mirna
mentdlni retardace, mirné omezena plodnost.
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