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Uvod: Intrachromosomové inzerce jsou extrémné vzacné chromosomové prestavby. Vznikaji v
dlsledku tfi zlom(, kdy ¢ast chromosomu ohrani¢ena dvéma zlomy je vloZzena do mista tfetiho zlomu
na témze chromosomu. Pericentrické intrachromosomové inzerce zahrnuji obé ramena téhoz
chromosomu, paracentrické intrachromosomové inzerce se odehravaji na stejném rameni téhoz
chromosomu. V disledku meiotického crossing overu mlze byt intrachromosomova inzerce pficinou
vzniku rekombinantniho chromosomu s deleci nebo duplikaci segmentu, jehoz velikost zavisi na typu
inzerce a misté crossing overu. Zatimco balancované intrachromosomové inzerce nepredstavuji az na
vyjimky pro svého nosi¢e vyznamné riziko fenotypovych abnormalit, reprodukéni riziko, tj. riziko
narozeni potomka s nebalancovanym karyotypem dosahuje dle literatury az 15 %, u jednotlivych typu
inzerci je publikovano reprodukéni riziko az 50 %.

Cile: Cilem naseho pfispévku je shrnout dostupné uUdaje o mozném mechanismu vzniku
rekombinantnich chromosom{ v gametach nosicl intrachromosomovych inzerci a demonstrovat je na
pfipadu, ktery jsme feSili na nasem pracovisti.

Metodika: Jednalo se o vySetieni karyotypu novorozence s oboustrannou trombdézou mozkovych
Zilnich splavi a vyvojovymi abnormalitami. Analyzou mitdz T-lymfocyth periferni krve ziskanych
standardni 72 hodinovou PHA stimulovanou kultivaci byl u probanda zjistén aberantni karyotyp s
prestavénym chromosomem 8. Pro upfesnéni ndlezu byla doplnéna cilena cytogenomicka vysetieni
probanda a jeho rodi¢l (G-pruhovani, FISH véetné m-band, SNP array).

Vysledky: Kombinaci vice vySetfovacich metod byla u probanda prokdzana trisomie casti dlouhych
ramen chromosomu 8. Na zakladé vysetteni karyotyp( rodic¢i jsme zjistili, Ze se u probanda jedna o
rekombinantni chromosom 8, ktery vznikl v dasledku meiotického crossing overu na podkladé
maternalni balancované intrachromosomové paracentrické inzerce dlouhych ramen chromosomu 8.V
prispévku diskutujeme moznou korelaci mezi fenotypovymi abnormalitami a vzacnou chromosomovou
prestavbou u probanda.

Zaveér: Nasim sdélenim chceme prezentovat zachyt vzacné pfestavby - rekombinantniho chromosomu
s duplikaci inzertovaného segmentu u syna nosicky intrachromosomové inzerce. Zaroven chceme
upozornit na nutnost vysetreni karyotypl rodi¢ll v pfipadé zjisténi intersticialni delece nebo duplikace
u jejich potomka z divodu stanoveni plvodu této aberace. Zatimco u de novo delece/duplikace je
riziko opakovaného vyskytu aberace u dalSich potomk( velmi nizké, v pfipadé rekombinantniho
chromosomu, ktery vznikl na podkladé parentalni intrachromosomové inzerce, je riziko opakovani
vyznamné vysoké.



