Mozaika

Chromozomadlni mozaika je pfitomnost dvou (nebo vice) bunécénych linii s riznym karyotypem, pochéazejicich z
jedné zygoty. Mozaiku nutno odlisit od tzv. chimery, ta obsahuje dvé bunécné linie s odliSnym karyotypem, ty ale
pochazeji ze dvou zygot. U ¢lovéka zndme chimeru 46,XX/46,XY, velmi vzacnou genetickou konstituci, kterd
maze vzniknout oplozenim vajiéka a polového téliska, kazdé spermii s odliSnym gonozomem a néaslednou fuzi
obou zygot, nebo partenogenetickou aktivaci vajicka a oplozenim obou vzniklych haploidnich bunék spermiemi s
odliSnym gonozomem, event. oplozenim jedné haploidni buriky a diploidizaci druhé. Pouze ten typ chimery (XX/XY),
spojeny s pravym hermafroditismem odliSime, pravdépodobné vétSina chimer unikd detekci.

Chromozomdlni mozaika postihuje relativné ¢asto gonozomy, méné casto se vyskytuji v mozaice zndmé
autozomalni trizomie (trizomie 21, 13, 18). Je zndma téz trizomie 8, kterd se u zivé narozenych vyskytuje pouze v
mozaice. Mozaika vzdy vznikd postzygoticky, tj. nondisjunkci pri mitotickém déleni nebo ztratou chromozomu pfi
délenf trizomické nebo normalni zygoty. Pomér bunécnych linii pak zévisi na tom, ve kterém déleni k nondisjunkci
nebo ztraté chromozomu doslo a na tom jak jsou abnormalni buriky zivotaschopné. Napr. posttzygotickd
nondisjunkce nebo ztradta chromozomu postihujici autozomy by vedla k zaniku monozomické linie (monozomie
autozomd je letdIni i na bunécéné Urovni). Mozaika vznikla ztratou jednoho chromozomu z trizomické zygoty vede k
mozaice normalni a trizomické bunécné linie.

Casné ztrata chromozomu z trizomické zygoty mize vést i k tzv. uniparentalni dizomii (UPD). UPD je pfitomnost
dvou homolognich chromozom jednoho rodi¢ovského plvodu, a nej¢astéjsim mechanismem vzniku UPD je pravé
ztrata chromozomu z trizomické zygoty, a to toho chromozomu, ktery je z hlediska rodi¢ovského plvodu v

trizomii zastoupen pouze jednou.
Mozaicizmus omezeny na placentu

Mozaicizmus mize byt omezen pouze na placentu. Literatura uvadi, ze relativné vysoké procento (1-2%)
prvotrimestrovych embryi jsou mozaiky trizomické a dizomické (normalni) linie, coz bylo zjisténo pfi vysetfovani
bunék choriovych klkd. Protoze u vétsiny plodl mozaika neni potvrzena, nazyvéa se takovyto mozaicizmus
mozaicismem omezenym na placentu (CPM=confined placental mosaicism). Nékteré z téchto plodd nebo
novorozenci vsak mohou vykazovat uniparentdlni dizomii.

Pseudomozaicismus

Pri prenatalnim cytogenetickém vysetreni se mizeme setkat s tzv. pseudomozaicismem. Na rozdil of pravého
mozaicismu, skutec¢né pritomného v bunkdch jedince, pseudomozaicismus vznika pri kultivaci bunék v tkanové
kulture.

Lyonizace

Inaktivace chromozomu X ¢i lyonizace nastava v ¢asnych fazich vyvoje (pfiblizné ve staddiu embrya tvoreného
100-200 bunkami) v pripadé, Zze karyotyp obsahuje vice nez jeden chromozom X (nejcastéji v pripadé normalniho
Zzenského karyotypu 46,XX; ovéem dochazi k nému i u jedinc@ muzského pohlavi s Klinefelterovym syndromem -
karyotypem 47,XXY a u dalSich patologickych karyotyp@ s vice nez jednim X chromozomem tak, aby v kone¢ném
stavu byl v bunce jediny aktivni chromozom X). Inaktivace X chromozomu je v kazdé burice embrya nahodna,
nicméné i trvald, nebot vSechny dalsi bunky vznikajici délenim této bunky budou jiz mit nadale inaktivovany stejny
chromozom, at jiz maternainiho nebo paternalniho plvodu. Takto inaktivovany X chromozom predstavuje loZisko
vysoce kondenzovaného chromatinu, patrné jako tzv. Barrovo télisko nebo sex chromatin. Jedinci s monozomif
45,X stejné jako muzi 46,XY, Barrovo télisko nemaji. Proces inaktivace je rizen regulacni oblasti, kterd je
oznacovana jako X - inaktivac¢ni centrum (XIC). V této oblasti se nachazi mj. gen pro nekddujici RNA XIST (X
inactive specific transcript (non-protein coding); Xq13.2; OMIM: *314670 (https://omim.org/entry/314670)) a nékolik
jeho regulatord véetné genu TSIX (TSIX transcript, XIST antisense RNA; Xq13.2; OMIM: *300181 (https://omim.org/e
ntry/300181)). Prdvé RNA produkt genu X/ST indukuje zmény v konformaci chromozomu X, které v kone¢ném
dlsledku vedou k jeho inaktivaci.

Geny ulozené v pseudoautozomalni oblasti chromozomu X inaktivovany nejsou.

Inaktivace X chromozomu se téz nazyva procesem lyonizace na pocest britské geneticky Mary Frances
Lyonové (1925-2014), ktera tento proces popsala jako prvni v roce 1961.
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Souvisejici clanky

= Chromozomalni abnormality
= Numerické chromozomalni abnormality
= Strukturni chromozomalni aberace

= Uniparentalni dizomie
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