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                                        MEDICINSKA CITOGENETIKA
Po implantaciji se spontano
prekine nosečnost v 31%
primerov!
Kromosomske nepravilnosti pri
61% primerov spontanih
prekinitev nosečnosti
Pogostnost kromosomskih
nepravilnosti pred implantacijo je
okoli 70%
KDAJ POMISLIMO NA KROMOSOMSKO
NEPRAVILNOST?
•
•
•
•
Razvojne nepravilnosti ob rojstvu
Neplodnost staršev
Spontane prekinitve nosečnosti
Zastoj rasti ploda ali UZ ugotovljene razvojne
nepravilnosti
• Pozitivni rezultati presejalnih testov
Števične kromosomske
mutacije
Anevploidija
Poliploidija
Miksoploidija
Mozaik
Poliploiden
Himera
Anevploiden
Downov sindrom
Starost matere (leta)
Motnje v segregaciji kromosomov
Pogostnost motenj v segregaciji kromosomov
Izvor
Mama
Oče
Mitotski
Pogostnost
(%)
89
9
2
Faza
meioze
MI
Pogostnost
(%)
75
MII
25
MI
46
MII
54
Amniocenteza
Starost matere (leta)
Strukturne kromosomske mutacije
Delecija
izguba
dela
kromosoma
Krožni kromosom
delecija končnih delov
kromosoma z združitvijo
novih končnih delov
Duplikacija
podvojitev
dela
kromosoma
Inverzija
zamenjava
smeri
dela
kromosoma
Translokacija
izmenjava delov
med dvema
kromosomoma
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Nomenklatura
•
•
•
•
•
•
46,XX / 46,XY
47,XXY
47,XY+21
45,XX/45X
46,XY,t(8q24:14q32)
46,XX,del(5p23:)
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EPIGENETSKE MODIFIKACIJE
Prader Willie sindrom
–
–
–
–
Duševna prizadetost
Hipotonija
Debelost
Hipogonadizem
• Izguba očetovih genov
Angelmanov sindrom
–
–
–
–
Duševna prizadetost
Govor se ne razvije
Hiperaktivnost
Neustrezni smeh
• Izguba materinih genov
del (15q11)
CITOGENETIKA
Haploidni genom
3 × 109 bp
Kromosom 1
2,5 × 108 bp
Kromosom X
1,5 × 108 bp
Kromosom 21
7
5 × 10 bp
Proga v kariotipu
4 × 106 bp
MOLEKULARNA CITOGENETIKA
sonda
Področje vezave
sonde pri
metodi FISH
1 × 106 bp
MOLEKULARNA GENETIKA
Gen (povprečna dolžina)
2 × 10 bp
Ekson
0,05 -1 × 103 bp
Nukleotid
1 bp
4
Preparat
kromosom 5
kromosom 5
Sonda
dvoverižna
DNK
nukleotid, označen
s fluorescentnim
barvilom
Denaturacija
DNK kromosomov
na preparatu.
Denaturacija
DNK-sonde.
enoverižna
DNK
enoverižna
DNK
Hibridizacija enoverižne
DNK sonde in enoverižne DNK
na kromosomu preparata.
Signal ni prisoten
zaradi delecije
področja,
kamor bi se morala
vezati sonda.
Z uporabo fluorescentnega
mikroskopa vidimo prisoten
signal na enem od kromosomov 5.
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Mikrodelecijski sindromi
Sindrom Prader- Hipotonija, značilen obraz,
Willie
debelost, mentalna retardacija
15q11pat
Sindrom Miller- Hipotonija, lizencefalija,
Dieker
mentalna retardacija
17p13
Sindrom di
George
22q11
Razvoj. Nepravilnosti srca,
spolovila, motnje imunskega
sistema
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PREDIMPLANTACIJSKA PRENATALNA
DIAGNOSTIKA
CMT 1/HLPP FISH
Rak debelega črevesa
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