Chromatyna nie kondensuje
réwnomiernie!

Euchromatyna-najmniej
kondensujgca

(fragmenty helisy DNA bogate
w guaning i cytozyne)
Heterochromatyna fakultatywna

Jasne prazki G

‘l © 4 Ciemne prazki G

Heterochromatyna
konstytutywna- tworzy
centromer (dekondensuje tylko
w czasie replikacji)
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Podstawowe techniki barwienia
chromosomow

« Barwienie konwencjonalne

barwnik Giemsy (taczy sie z ujemnymi resztami fosforanowymi)

w miare réwnomiernie na catej powierzchni chromosomu)

< Barwienia réznicowe

v Prazki G (GTG),HRBT (wskutek trawienia enzymami
proteolitycznymi miejscowa utrata powinowactwa do barwika
Giemsy )- biatka dodatnie blokujg ujemne grupy fosforanowe
DNA prazek negatywny (C-G), pozytywny A-T

v Prazki R- negatyw G. Dodany BrdU (analog tymidyny) powoduje
utrate powinowactwa par A-T do oranzu akrydyny; euchromatyna —
prazek pozytywny, heterochromatyna — negatywny

v Prazki C — (CBG)- obrébka w HCI, Ba(OH), i SSC niszczy
euchromatyne. Heterochromatyna taczy sie z barwnikiem
Giemsy dajac prazki pozytywne.
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Chromosomy cztowieka: schemat (idiogram/ideogram; obraz rzeczywisty
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MUTACJE GENOMOWE- EUPLOIDIE

Euploidia- zmiana ilosci genomu
= Genom haploidalny (n)
" diploidalny (2n)
" triploidalny (3n)
v Przyczyny
= zaburzony proces mejozy
= polispermia

= endomitoza
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MUTACJE GENOMOWE- ANEUPLOIDIE

Aneuploidia- zmiana liczby chromosoméw
w pojedynczych parach

= nullisomie- brak danej pary chromosoméw

= monosomie- brak jednego chromosomu z pary
= trisomie- dodatkowy chromosom z danej pary
* tetrasomie powielona para chromosomoéw

v Przyczyny

= zaburzony proces mejozy- nondysjunkcje
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MUTACJE CHROMOSOMOWE- DUPLIKACJE
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Duplikacja- zwielokrotnienie fragmentu chromosomu

v' Przyczyny

= niezrownowazony crossing over
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MUTACJE CHROMOSOMOWE- INWERSJE

v Inwersjie peokniccie 1 odwrdcenic fragimentu chromesemu wra
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MUTACJE CHROMOSOMOWE- INWERSJE

Inwersje paracentryczne- w obrebie ramion
chromosomu

Inwersje pericentryczne - w obrebie centromeru

W obu przypadkach wystapienie inwersji umozliwia
zajécie crossing over miedzy chromosomami
homologicznymi skutkujacego duplikacjg jednego
korica i delecji dwoch przeciwlegtych koricow kazdej
z chromatyd niesiostrzanych ( w obu koniugujacych
chromosomach)
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MUTACJE CHROMOSOMO!

TRANSLOKACJE

Translokacja- przemieszczenie sie fragmentu chromosomu w obrebie
danej pary chromosoméw homologicznych lub przeniesienie odcinkow
pomiedzy chromosomami niehomologicznymi
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Fluorescent in situ Hybridization
(FISH)

Hybrydyzacja specyficznych sond z DNA

Interfaza lub metafaza
Na ptytce(in situ)

Fluorescent in situ Hybridization
(FISH)

Identyfikacja i charakterystyka mutacji

liczbowych i strukturalnych
Wykrywanie mikrodelec;ji
Wykrywanie aberracji subtelomerowych

Diagnostyka prenatalna aneuploidii (interfaza)




Sondy centromerowe specyficzne dla chromosomu
Hybrydyzuja do regionu centromeru
Wykrywajg aneuploidie w interfazie i metafazie

Sondy malujgce (chromosomy)
Hybrydyzujg do catych chromosoméw lub ich regionéw
Pokazujg zmiany strukturalne w komérkach
metafazowych

Sondy do unikalnych sekwencji DNA
Hybrydyzujg do unikalnych sekwencji DNA

Wykrywaja przegrupowania genéw, delecje i duplikacje
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