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Malé nadpocetné chromozomy
v lidském genomu, jejich vliv
na rozvoj onemocneéeni

a moznosti detekce.

Autor: Tereza Sedova
Vedouci prace: RNDr. Tatana Jarosikova, CSc.
Konzultant prace: Ing. Hana Rezacova, PhD.



CVuT

CESKE VYSOKE
UCENI TECHNICKE
V PRAZE

Uvod

heterogenni skupina strukturné abnormalnich chromozomi

* stejné nebo mensi velikosti nez chromozom 20 ve stejné metafazi

 z morfologického hlediska: velmi malé sSMC, kruhové chromozomy,

sSMC s invertovanou duplikaci
* nékolik popsanych mechanizmi vzniku sSMC

* fenotypovy dopad velmi proménlivy
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e vypracovat ucelenou a prehlednou literarni resersi o sSMC

* seznameni se s metodami klasické cytogenetiky (karyotyp) a

molekularni cytogenetiky (FISH, aCGH), jejich porovnani
* samostatné provedeni metody FISH na vybranych vzorcich
e vypracovani kazuistik vybranych pacientt

* retrospektivni vyhodnoceni dat za roky 2020-2024 se zamérenim na
pocty sSMC, ptvod sSMC, klasifikace sSMC a jejich porovnani s

literaturou
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Metodika

 data a vzorky z Ustavu biologie a |ékaFské genetiky 2. LF UK a FN Motol

* pouzité metody: karyotypizace, FISH, aCGH

* samostatné provedeni FISH u 6 vzorkd
» aplikace vsech tfi hlavnich typl sond (malovaci, centromericka,

lokus-specificka)

e vypracovani kazuistik vybranych pacientll — pochopeni komplexniho

diagnostického procesu

* retrospektivni hodnoceni dat za roky 2020-2024 vcetné jejich

porovnani s literaturou
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5 Vysledky

* SSMC 18 pripadli z 7800; 0,23 %
* 33 % akrocentrické chromozomy (chr. 13, 14, 15, 21, 22)
* 67 % sSMC(15)

*33 % heterochromatin

) sSMC detekované v ramci jednotlivych chromozomii
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Vyskyt mozaiky u detekovanych sSMC

78%

® 100 % marker

mozaika

Vysledky - pokradovani

Vzorek % mozaika karyotyp % mozaika FISH % mozaika aCGH
1 60 61 55
3 neni k dispozici 25 23
6 30 22 24
7 60 44 neprovedeno
8 71 82 neprovedeno
9 10 10 neprovedeno
12 55 69 66
17 52 neprovedeno 50




B Vysledky - pokracovani

Klinicky vyznam detekovanych sSMC

11% ® patogenni

m VUS

= varianta nejasného vyznamu

® benigni

neuzaviené
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e data ziskana retrospektivni analyzou vzorka z FN Motol za

roky 2020-2024 potvrzuji soucasné celosvetoveé poznatky

o sSMC
e kazuistiky ilustruji diagnosticky proces

e kvysetreni sSSMC nezbytna kombinace vsech uvedenych

metod
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Dekuji za pozornost
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