1. Ti αφορά η δημοσίευση
Παρουσιάζεται ασθενής με σ. Down και de novo (εξηγείστε τι θα πει de novo) χρωμόσωμα 21 [der (21)] (εξηγείτε τι σημαίνει αυτό) και καρυότυπο 46,XY,der(21)(p13)dup(21)(q11.2q21.3)dup(21)(q22.2q22.3). \Η ανάλυση έγινε με κυτταρογενετικές μεθόδους, μοριακή κυτταρογενετική  (FISH) και array-CGH. και βρέθηκε ότι  το der21 είχε μονοσωμικές, δισωμικές και τρισωμικές χρωμοσωμικές περιοχές. Ο συγκεκριμένος ασθενής είναι ο πρώτος που αναφέρεται στη βιβλιογραφία και στον οποίο   δύο γονίδια που θεωρούμε ότι είναι σημαντικά για τον φαινότυπο και βρίσκονται μέσα στην κρίσιμη περιοχή για το σ. Down δεν φαίνεται να συμμετέχουν στην ανακατάταξη.
2. Τι περιγράφει ο καρυότυπος
46,XY,der(21)(p13)dup(21)(q11.2q21.3)dup(21)(q22.2q22.3) = 46 χρωμοσώματα, καρυότυπος άρρενος, der χρωμόσωμα 21 και περιγράφονται οι περιοχές οι οποίες βρέθηκαν διπλασιασμένες.
[image: http://www.biologia.uniba.it/rmc/2-YAC-BAC/BAC-Chromosome/ideograms/F-21]

3. Με ποιες τεχνικές/ μεθόδους μελετήθηκε και τι προσφέρει η καθεμιά στην κατανόηση του γενοτύπου
2.2. conventional cytogenetic analysis (κλασσική κυτταρογενετική)με ζώνωση με ζώνες G: έδειξε ότι υπάρχει επιπλέον υλικό στο μικρό σκέλος (pκαι ειδικότερα στην περιοχή p13) του χρωμοσώματος 21  (καρυότυπος 46,ΧΥ,der(21)(p13))(Fig 1)
2.3.FISH με ανιχνευτές χρώσης ολόκληρου του χρωμοσώματος (whole chromosome paintsWCP21 και ανιχνευτές σημασμένους με διαφορετικά χρώματα (SpectrumGreen,SpectrumOrange, Texas Red) για συγκεκριμένα γονίδια και περιοχές π.χ. υποτελομεριδιακές περιοχές, DSCR γονίδιο
FISH με α)ανιχνευτές χρώσης ολόκληρου του χρωμοσώματος (whole chromosome paintsWCP21)21 έδειξε ότι το επιπλέον υλικό προερχόταν από το χρωμόσωμα 21  επομένως πρόκειται για ενδοχρωμοσωμική ανακατάταξη, β)με τον ειδικό ανιχνευτή για την περιοχή DSCR φάνηκαν 3 σήματα (ενα στο φυσιολογικό χρ. 21 και τα άλλα στο der21.)παρόμοια είδαμε και σήματα που υποδηλώνουν την απουσία ή την παρουσια περιοχών/ γονιδίων.Σύμφωνα με τα νέα στοιχεία ο καρυότυπος γίνεται (Fig2)[image: ]
4. 2.4.Q-F PCR σε δείγματα  των γονέων και του ασθενούς με σειρά δεικτών ειδικών για το χρωμόσωμα 21 ( D21S1008, D21S1411 κλπ) για την εύρεση της γονεικής προέλευσης (εξηγείστε πως γίνεται αυτό με βάση το τι μπορούμε να δούμε με την τεχνική αυτή)
Oι δείκτες DNA (DNA 21(χρωμόσωμα)S1411, D21S1414, D21S1437 ήταν μη πληροφοριακοί δηλ. προφανώς και οι δύο γονείς είχαν τα ίδια αλληλόμορφα, οι D21S1412, D21S1008 έδειξαν το φυσιολογικό πρότυπο που σημαίνει ότι οι περιοχές στις οποίες βρίσκονται  (21q22, 21q22.1) είναι φυσιολογικές και το αποτέλεσμα αυτό συμφωνεί με τις υπόλοιπες αναλύσεις. Οι δείκτες D21S1435 που βρίσκεται στην περιοχή 21q21 και D21S1446 (21q22.3 –qter δηλαδή ως το άκρο του χρωμοσώματος)έδειξαν την ύπαρξη τρισωμίας και προέλευσης από το μητρικό χρωμόσωμα.(Fig3)
2.5. aCGH για την εύρεση διπλασιασμών, μονοσωμιών στο der21.Aνιχνεύτηκαν αυτές οι αλλγές και ο καρυότυποςέγινε  46,ΧΥ, der(21)(p13).arr (Yποδηλώνει ότι το αποτέλεσμα προέρχεται μετά από ανάλυση με   aCGH)21q11.2q21.3(14,312,385-27,731,477)x3(δηλαδή η περιοχή βρίσκεται 3 φορές-τρισωμία),21;21.3;22.11(29390,126-30,535,119)x1(η περιοχή βρίσκεται 1 φορά-μονοσωμία),21q22.13(37,818,273-37,941,313)x1(το ίδιο),21q22.2(39,102,12-39,359,226)x3(τρισωμία), 21q22.2q22.3(39,951,929-46,589,274)x3.
4. To χαρακτηριστικό κληρονομήθηκε ή εμφανίστηκε για 1η φορά στο συγκεκριμένο άτομο
Εμφανίστηκε για 1η φορά(de novo)
5. Τι δείχνουν οι εικόνες
Fig1. Καρυότυπος a)με ζώνες Gβ) ζώνες C
Fig2 FISH (ολόκληρο χρωμόσωμα, γονίδια)
Fig3.Aνάλυση με QF-PCR και πολυμορφικούς δείκτες DNA.
Fig4.aCGH ;όπου φαίνεται ποιες περιοχές εμφανίζουν μονοσωμία, δισωμία, τρισωμία.
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