(Ne)balancované translokace v rodinnych anamnézach — vyuziti aCGH, FISH a
karyotypu
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Uvod: PFinasime vysledky provedenych vysetieni u dvou rodin s translokacemi u rodiéd, které se u
jejich potomkl projevilo s rliznou penetranci i v nebalancovanych formach.

Cile: Zjistit genetickou podstatu a jeji vliv na dané jedince v ramci rodinnych pfislusnik(. Predikovat
vyvoj genetické zatéze pro dalsi generace.

Metody: Byly vyuzZity cytogenetické a molekuldrné-genetické metody pro lepsi pochopeni a
vysvétleni strukturalnich zmén v genomu. VysSetfeni karyotypu bylo doplnéno metodou FISH
(specifické sondy pro dané oblasti) a aCGH.

Vysledky: V rodiné | byl stanoven normalni karyotyp u syna s PMR. Pozdéji bylo doplnéno vysetieni
aCGH a nalezena nebalancovana translokace mezi chromozomy 12 a 21. Stejnou translokaci nese i
otec chlapce. Pomoci kombinace metod FISH a aCGH byla upresnéna lokalizace nadbytec¢ného
materidlu z chromozomu 21.

Translokace mezi chromozomy 10 a 21 se objevuje v rodiné Il u tfi ¢len(. Nebalancovana forma
translokace u probandky vedla k odhaleni familiarni pfestavby u matky a sestry. Pozdéji projevené
psychomotorické opoZdéni nejmladsi sestry bylo impulsem ke znovu vysetfeni rodiny citlivéjSimi
metodami.

Zavér: Vyuziti klasickych metod jako sestaveni karyotypu a FISH spolu s daty zkomparativni
genomové analyzy ndm pomahaji doplnit chybéjici informace, tolik potfebné pro stanoveni
klinického obrazu a predikce dalsiho vyvoje.

V dusledku nebalancovaného rozchodu chromozom( mize dojit k vyskytu rlznych forem stejné
translokace v rodinach. Porovnani fenotypu ¢lend rodiny pfispiva k odhaleni vlivu jednotlivych usek
chromozom{ Ucastnicich se prestavby.



