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1 1 Barrkorpemnalvse

Analysxcren *Sle *dle "drel Barrkorpcrbefunde und geben Sie moghche zugehon‘gc gono§9m§1<
, Konstellanonen sowie d1c Bczemhnung fiir dxe daraus resultierenden Phanotypen an!

.E.‘-?rli.-‘.‘#-'{.‘a’ib'r:'-i:‘-}}“. i

A
i
)
i
<3

e

Gonosomen Phiinotyp - | Gonosomen |Phiinotyp Gonosomen | Phanotyp

i L

Tyt

= | P
Xy enn XX | Fase | 2N e

inle- K- Syiadian
: sczsu.mo(- ' 8"5“"‘5{ Triple- K- etee

A k i $ 3 ‘ B PO ) o
_ :'; s '/afta an ¢ Alanr XX : HSlarmn
/( y Y ‘YY';:’A:["KJ-‘C"“' ) . X XY . L‘- [Aﬂd‘{;é[d}i \?TT{H.} >< . y K&‘Mfd(z&-‘f"fmdﬂi‘-‘
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Wcrtén Sie den i 1rn anhegcnden Karyogramm dargestellten prénatalen Befund aus!
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Humanzytogenetik - Ku, o [ Enzelelstung

1.3. theoretischer Teil

Antworten Sie kurz, leserlich und stichpunktartig und nur im jeweiligen Losungskiistchen!

a) Welche Eigenschaften miissen zur zytogenetischen Diagnostik geeignete Zellarten

besitzen?
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b) Warum wird der Zellkultur hiufig Ph}ftohiimagglutinin (PHA) zugesetzt?

als /fmwm Qagm&ﬁh folatatigled |
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) Was bedeutet die Abkurzung »FISH* und was kann man mit dieser Technik in der

Interphasenzvtogenet:k leisten (1 Beispiel)?
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| dieses Arbeitsblatt wird eingesammelt, bitte
Kopfzeile ausfiillen
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| Humanzytogenetik

1.3. theoretischer Teil

Antworten Sie kurz, leserlich und stichpunktartig und nur im jeweiligen Losungskiistchen!

a) Welche Zellarten werden iiblicherweise bei der Prinataldiagnostik verwendet?
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b) Wozu dient Colchizin (Colcemid) bei der Chromosomenpriiparation?
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c) Was wird beim Chromosomen-G-Banding dargestellt?
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dieses Arbeitsblatt wird eingesammellt, bitte
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Humanzytogenetik Einzellelsung

@

Antworten Sie kurz, leserlich und stichpunktartig und nur im jeweiligen Lésungskiistchen!

1.3. theoretischer Teil

a) Begriinden Sie, warum Lymphozyten eine in der zytogenetischen Diagnostik hiufig
verwendete Zellart ist!

el za ectvabiiaren (Brue bualrne) .
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b) Warum wird fiir die Zellkultivierung hiiufig Heparinblut verwendet?
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c) Was versteht man unter ,,chromosome painting*?
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; dieses Arbeitsblatt wird eingesammeelt, bitte
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Humanzytogenetik “Inzellelsiing -
Aufgabe 1: PRANATALDIAGNOSTIK +Priinatal“-ID
eintragen: ? v
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1.1. Barrkorperanalyse /

Analysieren Sie die drei Barrkorperbefunde und geben Sie mogliche zugehorige gonosomale
Konstellationen sowie die klinische Bezeichnung fiir die daraus resultierenden Phéanotypen an !

Fall 1: Fall 2: Fall 3:
Gonosomen | Klinischer Gonosomen | Klinischer Gonosomen | Klinischer
Phiinotyp Phiinotyp Phinotyp
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1.2. Karvotyp-Phinotyp-Analyse

Werten Sie den im anliegenden Karyogramm dargestellten prinatalen Befund aus!

betroffene Chromosomen / Art der Aberration: 74 \ Al Ledeka

Zytogenetische Formel: QS; X = AH =k 'f(/f b A b/)

Klinische Bezeichnung bzw. Syndrom-Bezeichnung: fgoée(wl%e‘m \SLZ\ e (“]-(‘Q;Mg f@é«uﬁib W
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dieses Arbeitsblatt der Aufgabe 1 abtrennen
- (wird eingesammelt) und Kopfzeile ausfiillen
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Binzelleistung

Humanzytogenetik

1.3. theoretischer Teil

Antworten Sie kurz, leserlich und stichpunktartig und nur im jeweiligen Losungskiistchen!

a) Begriinden Sie, warum Lymphozyten eine in der zytogenetischen Diagnostik hiufig

verwendete Zellart ist!
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b) Warum wird fiir die Zellkultivierung hiufig Heparinblut verwendet?
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c) Was versteht man unter ,,chromosome painting*‘?
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Humanzytogenetik

Aufgabe 1: PRANATALDIAGNOSTIK

1.1. Barrkorperanalyse

Analysieren Sie die drei Barrkorperbefu
Konstellationen sowie die klinische Bezeichnung fiir die daraus resultierende

Ve L N e D B T

,,Pranatal“-1D
eintragen:

340p -A4 49

~

nde und geben Sie mdogliche zugehorige gonosomale
n Phinotypen an !

Fall 1: . Fall 2: Fall 3:

Gonosomen | Klinischer Gonosomen | Klinischer Gonosomen | Klinischer
Phinotyp Phanotyp Phanotyp
nocraal normal Trple -
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1.2. Karyotyp-Phinotyp-Analyse

o F

Werten Sie den im anliegenden Karyogramm dargestellten prianatalen Befund aus!

betroffene Chromosomen / Art der Aberration: @o nogouwoAl A b evolhon

Zytogenetische Formel:

7 34

g

Klinische Bezeichnung bzw. Syndrom-Bezeichnung: '}/h'tpl'c - X- Su{mdrom

Haufigkeit:

Svmptomatik: - ca. 307 norwols
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\V_dies'es Arbeitsblatt der Aufgabe 1 abtrennen

(wird eingesammelt) und Kopfzeile ausfiillen
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Stammlistennummer: Arbeitsplatznummer:

Datum: bl

Humanzytogenetik - (PQ-6%)

Aufgabe 2.2.: POSTNATALDIAGNOSTIK

Karyotypisierung menschlicher Chromosomen

Beratungsfall:

- Frau mit bisher unerfiilltem Kinderwunsch

- zytogenetische Abklidrung wird erbeten

Auswertung:

Chromosomenzahl: ‘{/5

Geschlecht: /4, 6t0h1

Betroffene Chromosomen: olX_

Art der Aberration:

Ursache der Aberration: /t;&k’/&% Heiose

Zytogenetische Formel: QS/,\X, -, ’GQQ, e (,2;2,‘07‘2#)
Klinische Bezeichnung: %»‘{QC/‘?//&Z("Q - C@réﬂw@w
Haufigkeit:

Symptomatik: é’

Chancen fiir gesunde Schwangerschaft:

Zusammenarbeit
erwiinscht
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,Pranatal“-ID:
3106-14119

Barrkdrperanalyse:

Karyogramm-Analyse:
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Name: Vorname:
Stammlistennummer: (AU Arbeitsplatznummer:

Datum: 1

Humanzytogenetik - (PO-2%)

Aufgabe 2.2.: POSTNATALDIAGNOSTIK

Karyotypisierung menschlicher Chromosomen

Beratungsfall:

- Patientin mit Verdacht auf Edward-Syndrom

- zytogenetische Abklirung wird erbeten

Auswertung:

Chromosomenzahl: ""{2

Geschlecht: /, AJE f/,q Z Uﬁt

Betroffene Chromosomen: /7

Art der Aberration: /,//,a aierad B 44}@ B f‘nc‘w\

Ursache der Aberration: //La ,Ij %/,MC/”L M /a_,f Aé;w :c/é’é//éo/

Zytogenetische Formel: (i, A, tA ¥

Klinische Bezeichnung: fﬁ,u_‘% ol SL-”LLC L(@‘t.u\
: ot

Haufigkeit: 7: ¢ Sz

S ymptornatik

Zusammenarbelt
erwunscht '




Barrkdrperanalyse:

~Pranatal“ID:
3106-14039
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Humanzytogenetik Einzelleistung

Aufgabe 1: PRANATALDIAGNOSTIK »Prénatal*-1D

eintragen:
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Analysieren Sie die drej Barrkorperbefunde und geben Sie mogliche zugehdrige gonosomale
Konstellationen sowie die klinische Bezeichnung fiir die daraus resultierenden Phinotypen an !

1.1. Barrkorperanalvyse

Fall 1: Fall 2:; Fall 3;
Gonosomen |Klinischer Gonosomen Klinischer Gonosomen Klinischer
Phinotyp Phanotyp Phinotyp
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1.2. Karvotvp-Phiinotvp-Analvse

Werten Sie den im anliegenden Karyogramm dargestellten prinatalen Befund aus!

betroffene Chromosomen / Art der Aberration: it@rsche. mb/)/ - Chm pemven
Zytogenetische Formel: 91'/ XX/V O( § 10

Klinische Bezeichnung bzw. Syndrom~Bezeichnung: ,ég}‘z( e e -

Hiufigkeit: 7 600 — A Awo i, Akl oo,

Symptomatik: /O(fcddcm‘/\j; Lugoe s %/:j‘c:f) f 7176’2‘415%;‘?; %ﬁ&%&ﬁ% € -
et~ //zfé.(aam/' fffjpcjféc‘«q:%%a S, Kook Ao Ere, >
Aot 5. Bectior, A ?hﬁe*MCAQ F %
“ ACGA - v V. %J&@ L
Aee stale 72@%1/“0?4‘6/.
' dieses Arbeitsblatt der Aufgabe 1 abtrennen

(wird eingesammelt) und Kopfzeile ausfiillen




Name: ‘5“— | Vorname: Mavliy¢ Datum:3S 66 |
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’ Humanzvtogeneték Einzelleistung
Aufgabe 1: PRANATALDIAGNOSTIK »Prinatal*-ID

eintragen: 3406.4973 9
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Analysieren Sie die drei Barrkérperbefunde und geben Sie mogliche zugehorige gonosomale
Konstellationen sowie die klinische Bezeichnung fiir die daraus resultierenden Phinotypen an !

1.1. Barrkorperanalyse

Fall 1: - Fall 2; Fall 3:

Gonosomen | Klinischer Gonosomen | Klinischer Gonosomen | Klinischer
Phinotyp Phinotyp Phinotyp
whtch orue, - Norimal Tule - x~
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1.2. Karyotyp-Phiinotyp-Analyse /1 P

Werten Sie den im anliegenden Karyogramm dargestellten prinatalen Befund aus!

betroffene Chromosomen / Art der Aberration: /{(1,2/1 /X

Zytogenetische Formel: { S]XX; ~2 //) ‘%Wﬁ) 14 : AU Y ‘rl;\)
Klinische Bezeichnung bzw. Syndrom-Bezeichnung: MMLTWW
Haufigkeit: (wheloiwn/- g p&i‘“‘“""ﬂ‘ W"““erh‘b

Symptomatik: m%ﬂﬁuzp. Phouedtypy

dieses Arbeitshlatt der Au ifgabe 1 abtrennen
(wird eingesammelt) und Kopfzeile ausfiillen




