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Z8 k!l adn? genet i c k1 s | cC meéFi tloustku prosaknuti Sije. Pokud dit¢ ma napf. Downuv
syndrom ¢&i srdecni vadu, Sife prosaknuti maze byt zvySena.
amni oc e nles®kwysSetfeni c hr o mo s @ g n dlodu.

Dité je v d N1 oabldopenou plodovou vodou, ktera obsahuje translokace: ~ Pfestavba ~genetického ~materialu. ~ Cast
b u R Kkeho kiize. Malé mnoZstvi vody je odebrano tenkou jehlou chromosomu  je zlomena a pfipojena k jinemu. ( viz letacek
skrze bfigni st&nu matky. Tekutina je odeslana do laboratofe na AChromosomov® t)ransl okacein

dalsi testovani. Pro vice informaci viz letaéek Amni ocemt ®z ¢
ultrazvuk: Bezbolestny test, ktery pouziva ultrazvukové viny,

autosomsl nnh d o mi n a romemdcnénig Existuji i ¢ k aby se zobrazilo rostouci dité béhem gravidity matky. Provadi se
nemoci, kdy k postizeni staéi pouze jedna zmé&néna kopie genu bud' skrze sténu brisni nebo pochvou.
( mutace). Zménény gen je dominantni nad nezménénym
genem. Pro vice informaci viz letddek ,Aut osom§l n uterus: Déloha.
domi nantn?2 “dRDdi | nost
vagina: Porodni kanal, pochva.

autosom8l ni r e c es i onenfocnéng e Existajii ¢ Kk ¢ i
nemoci, kdy k postizeni musi byt 2 zménéné kopie genu. v aj 2 Matersky pfispevek k prvni b u R ovyrijeciho se plodu.
Zménény gen neni dominantni nad nezmé&nénym genem. Obsahuje 23 c hr o mo s ozmKazdého matefského paru
Osoba, ktera ma jenom jednu kopii zmé&n&ného genu, je ¢ hr o mo sjedemTPo spojenise s p e r seivivine zarodek.
nepostizeny n o s iPlo vice informaci viz letaéek ,Aut o0z o m8 1| n ;
recesivn?2 dndil nost A X chromosom: jedenzpohl avn?2ch ¢ hZemymajs o m

' dva X chromosomy. MuZi obvykle maji jeden X a jeden Y
aut os o nz8hrnojiti autosomy. chromosom.
autosomy: Mame 23 part c hr o mo s.BaryT1-22 se jmenuiji X v8zan§8 on &emeticke postiZzeni zplsobené mutaci
autosomy a vypadaji stejné u muze i u zeny. Par &. 23 je genu na X chromosomu . X vazana onemocnéni zahrnuji
rozdilny u muze a Zzeny a chromosomy se nazyvajijpohl avn?2 . hemofilii, Duchenneovu muskularni dystrofii a syndrom fragilniho

X.(vizletaCekAX v 8zan8§ 9dNdi |l nosth

bal ancovang§ transl ok it &které ZBdny n s | .
chromosomov y material neni ztracen &i nadbyteény, ale pouze XX: Obvykla kombinacepo h| avn2 ch c luzen.rdeny o m]
doslo ke zmé&né usporadani. Clovék s balancovanout r ans | ok a maji obvykle 2 X chromosomy. Jeden X chromosom je zdédén
neni obvykle postizen. od kazdého rodice.
b u R kLidské t&lo je slozeno z miliont bunék, které funguiji jako XY: Obvykla kombinace pohl avn2ch ¢ hurmuiios o
stavebni kameny. Burniky v rozliénych &astech lidského téla Muz dédi X chromosom od matky a Y chromosom od otce.
vypadaji rizné a maji rdznou funkci. Kazda bunka (kromé
vaj 2Uuzkas per mmdul) obsahuje dvé kopie kazdého Y chromosom: Jedenzpohl avn?2ch ¢ hMud majis o m

genu. jeden Y ajeden X chromosom. Zeny maji dva X chromosomy.
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potrat: Casny konec t&hotenstvi predtim, nez dité¢ maze prezit
mimod DI o hu.

poziti vn? Vysledek testlektery ukazuje, Ze testovana
osoba ma zménu (mutaci) v genu.

predi ktivn2 test ovpioroAemocr@m,kterésec k T

muUze vyskytnout pozdéji béhem Zivota. Pokud je geneticky test
provadén pro onemocnéni, které se objevi témér stoprocentné

b&hem Zivota, nazyvasetestpr esympt omat i ¢ k1 m.

prenat 8| n?2 Teabtibéhgmtéhntanstvi, ktery prokazuje Ci
vyluCuegeneti ck® onoéitdt@c nNn?

presympt oma tMizprdediktivhi test.t :
reciproks t rVgshyté eek pokusl :se vylomi dva
fragmenty z ¢ hr o mo s a myinéni si mista. ( viz letaCek

AChromosomov® t)ransl okacei

Robertsonsk§8 :twsayins Isey kpakade se jeden

chromosom pfipoji k druhému. ( viz letaéek AChr omos o mo \

transl dkacen

rodokmen: Diagram, ktery ukazuje Cleny vasi rodiny, ktefi jsou
a nejsou postizenigeneti ckIl m o n aiejclk (reSm
vasi) vzajemnou pfibuznost.

spermie: Otcovsky pfispévek ke vzniku nového jedince. Kazda
spermie obsahuje 23 ¢ hr o mo s gedeh :z kazdého paru,
ktery je v otcovskych bunkach. Spermie se spoji s vajickem a
vznikne kompletni bunka. Z této bunky se vyvine détatko.

st Dr| 2 p kTest doporu€en vSem Zenam, testuji se zmény
b u n [@&ozniho Cipku.

t est nuch&8l n2 Ultnazauk s 2dhlavi editétee ktery
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chromosomy: VIaknité struktury, které se mohou prohlizet pod
mikroskopem a obsahuji geny. Obvykly pocet u Clovéka je 46.
Jeden set (23 ¢ hr 0 mo s) dédifne od matky a jeden set od
otce.

de novo: Latinska fraze, znamenajici ,Cerstvy“. Pouziva se pfi
popisu genu ¢&i chromosomu , ktery je Cerstvé zménén, tzn. Ze
oba rodie vySetfované osoby maji normalni geny i
chromosomy.

delece: Ztrata genetického materidlu. Tento termin se uziva
k popsani chybéjici €asti jak chromosomu , tak genu. ( viz
letaCek Chr omosomov® zmRNDnyi

d N d iélonemocn éni: Takové, které se dédi ( je pfedavano
Z generace na generaci)

d N1 o Gaattdla Zeny, kde se vyviji plod.

DNA: Chemicka substance, ze které jsou vytvorfeny geny a ktera
obsahuje informaci nutnou pro €innost téla.

duplikace: ~ Abnormalni opakovani sekvence genetického
materialu v genu ¢i chromosomu. ( viz letaCek
,LChromosomov®. zmDnyhn

embryo: NejCasnéjsi stadium lidského vyvoje. Embryo se vyviji
z oplozeného vajicka ve velice Casném stadiu gravidity.
Nevypada dosud jako dit&, je tvofeno b u Rk a md kterych se
dité vyvine.

fetus: Prenatalni obdobi, kdy se dité vyviji. ZaCina koncem
embryonalniho obdobi ( tj. cca 9. tyden po oplozeni) a konci
narozenim ditéte.

gen: Informace potfebna pro praci téla, ktera je obsazena
v chemické formé (DNA) na chromosomech.
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Geneti ck§8 éainGnenman @ni zpisoben®abnormalitou
genu ¢i chromosomu.

geneti ck® p olmfaantbeenas podpdra pro lidi, ktefi
vyZaduji genetickou péci.

g e n et iZpikobeny geny, tykajicisegen T .

geneticklI k Specialigtd, ktaryn goskytuje informace a
podporu pacientim, ktefi vyzaduji genetickou péci.

genet i ckTest ktens gomiiZe najit zmé&nu v genu nebo
v chromosomu . Obvykle krevni nebo tkanovy. ( viz letacek A C o
je geneti)ckl testh

inverze :NaruSeni sekvence genu na urcitém chromosomu ( viz
letaCek AChr omosomov® zmDnyi

inzerce : Vmezereni pfidatného genetického materialu do genu
nebo chromosomu. (vizletiek AChr omosomov® z mD

karyotyp: Popis chromosomovl c¢ hstruktur jedince, véetné
po¢tuc hr omostypnpohl avn2ch <c¢hr omams om
XY) a kazdé odchylky od normalni chromosomové vybavy.

koncepce: Okamzik spojeni v aj 2 & lep@rmie, vznik prvni
b u R lplgdu.

kruhovl ¢ hr ®onces chramosomu  se spoji do
kruhovitého tvaru. (vizletaCek AChr omosomov® z mhDn)

mutace: Zména v genu. Pokud je gen zménén, muzZe byt
zménéna i genetickd informace a zpuUsobit zménu funkce
vznikajiciho proteinu. Toto muze zpusobit genet i cKk
onemocniDn?2.

nebal ancovan§8 Translaokacé ,okbyapé prestavbé
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c hr o mo sdwostolke ztraté Ci nadbytku genetického materialu
(Ci ke ztraté i nadbytku najednou). Mize se vyskytnout u ditéte
rodice s balancovanou translokaci. ( viz letacek
AChromosomov® t)ransl okacei

negati vn?2 v Vysledekd wdtu, ktery ukazuje, Ze
testovana osoba nema zménu (mutaci) v genu.

n o s iQsoba ktera neni v souCasnosti postizena genetickym
onemocnénim, ale nese jednu Spatnou kopii genu. V prfipadé
autosomalné recesivni dédi¢nosti nosi¢ nebyva postizen danym
genetickym onemocnénim, v pfipadé autosomalné dominantni
dédi¢nosti mize byt nosi¢ postizeny genetickym onemocnénim
v pozdéjSim veéku.

nosi | (chr omosomov ®J osbobya rkterd onk a c
balancovanou translokaci , zadny ¢ hr o mo s o materil
neni ztracen Ci pfebyteCny a osoba obvykle neni postizena.

odbnDr chori ovT cTest, ktérk sg,prov@iV®hem
gravidity. Z odebranych b u n RBétestuji geny ¢i chromosomy .
Malé mnozstvi b u n sk odebere z vyvijejici se placenty a
odeSle se na testovani do laboratofe.( viz letaCek ,Od b Dr
choriovi¢gh kI KkTH

ovaria: VajeCniky: organy v téle matky, které tvofivaj 2 | k a .
placenta: Placenta vrista do stény délozni u téhotné Zeny a
dité vyzivuje. Placenta vyrusta z oplodnéného v a j 24 dbwykle
ma stejné geny jako dité.

pohl avnhD v 8z an 8§8VimXn evngozomamBonéni.
pohl avn? c hr dma sYo ohyomosom . Pohlavni

chromosomy kontroluji, zda je osoba muz &i Zena. Zeny maiji dva
X chromosomy , muzi maji jeden X a jeden Y chromosom .



