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Testovs8§n?2 pSenagel| styv
Tento informal n2 l et 8l ek je ur |
podstoupit testovs8n? pSenagel st
Dozv2teNme wo to znamen§ blt ApS;
zda jste pSenagelem. Z2skS§te ta
emoci on81l n?2 dopadwIbBuca kmn2tt agiovd
fadut kcht o i nformac2 | sme #dns k al

kteS2 test na pSenagelstv2 podst
bude ugitel n®.

A. Co to znamen8 blt pSenagel em?
Prot o, abyste pochopili, CO znhna
dobr® porozumBDt, coOo jsou geny a

Geny a chromosomy

Nage tDlo se skl &8d8§8 z milionT b
kompl et n?2 sadu genT. M8 me tis2c
vli 8daj2c2ch n

Jsou zodpovD

d
souhrn pokynT
d
ol 2, krevn?2 s

y ;‘Q\,éfBunka
ey YN
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Orphanet - Vol nN pS2stupn® webov®

vzg§cnlich chorob8ch,
sv®pomocn® skupiny

jazyc2ch).
www.orpha.net

€ nebontaktujte
www.slg.cz/app/index/25/seznam
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Geny jsou pSeng&8geny na vI8&8knitlc!
chromosomy. Ve vDtginhD bunhDk m8m
Chr omosomy dnNd?z me od svich rodi
mat ky a 23 chromosomT od ot ce, t
chromosomech, nebol i 23 ps8rT c
obsahuj?2 geny, a proto dhRd2z me d
kopi i od kagd®ho z rodil T. To |
podobn® vlIastnosti jako nagi rod
jsou vytvoSeny z chemick® subst a;

ZmNDnygevnech nebo c¢hr omos onm&aeh S ¢

Vgichni jich neseme celou Sadu.
vdDtginy genT, norm8l n2 hwotpae? .Kol
pSenagelem proto znamen§, ge nej
ale pSengg2te zmNhNnhDnou kop8iu g
chromosomT. To, ge jste pSenage]l
vage zdrav?z, Probl ®m pSenage]| st v
kdyg pro n8&s mTge znamengaetn e tgiec ko
posti gen2m.

Kdy mTge pSenagmedd@Enout iv,Osde knage
postigeny genetickou chorobou?

MTge doj 2t ke tSem situac?2m, K
kposti gen2z d2ztDte:

1. Autosom8lIl nhD recesivn2 onemocn|
U tNDchto onemocnin? pl at 2, ge d-
chorobou pouzevp $2 pad D, ge oba rodile n
genetick® onemocniDn?2,. Pokud oba
je 25% riziko (1 ze 4), ¢ge kagd®
kagd®hrodt| T a bude posti gen®, M
kter8 se dRDd?2 t2mto zpTsobem, p
an®mi e,-thaldseamiea a Tay-Sac hsova chorob

i nformac? mT gleette§ AR ap3 b m8l nD re
dnNdi | .nost

ko)
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2. OnemocnhNn?2 v8zan8 na X chr omo
U tNDchto onemocniNDn2 plat?2, ge ge
(1 ze 2) , ge | ej? synov® moho
chorobou. Je tak® 50% riziko (1
a budou pSenagel ky stejnhD jako

postigen8 i dcera.
dcery, tyto dcery v g dzyd N d 2
synov® vgak mutaci
vl et 80Ikdu | nost

P ovk8zda mo8u ntuhgo r
mut aci a budou

ni kdy nezdnDd?
v8zang8 na X chr omo

Me z i | ast8&8 onemocniDn?2, kter§8 se
syndrom fragiln2ho X, Duchenneo
hemofilie.

3. Chromosomov® pSe,stavby

Pokud je jedinec pSenagelem <chr
napS2klad balancovan® chromosomo
riziko, ge tNDhotenstv?2 skonl 2 s}
narod? fdyztilckd m handicapem a po
i nf or mac?2 m Tl geett &| Cctrecghthd s ovmo v ®a z mlI.
Chromosomov® transl okace.

Mo h |

bych blt pSenagelem ?
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Je
ur |
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dTvodT, pr ol mTgete m2t
genetick® choroby nebo ch
dov az 2 rodiny m8 recesivn
anou na X chromosom neb
stavbu.

dov azj 2 rodiny zjistil, ge
esivn? choroby, X v8§za
mosomov® pSestavby.

dP e essi vn? chorobou, X
chromosomovou pSestavbou
etnickl pTvod znamen§,
dNDpodobnost, e budete pS
oby. PatS$2 sem napS2kl-ad
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J NdNt , kdy
i Vv noci, akge kd» zav
a popov2dejte si p ¢ p o
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Dal g2 i nfor mace:

PDstav biologie a | ®aSsk® geneti|
V DPvalu 84, Praha 5, 150 06

tel: +420 224433501; Fax: +420 224433520

Email: klinicka.genetika@fnmotol.cz

http://ublg.lf2.cuni.cz

Spolelnost | ® aSsk® genetiky Les|
J . E. Pur kynhn;

www.slg.cz

Genetika -v8¢g =zdr oj gemetcer mac? o
www.genetika.wz.cz/genealogie.htm

Datab8ze prpa)csd<vyith§‘y2c2~ch mol ek ul
vyget Sen? vel mi | astl ch bepk®i

republice (CZDDNAL)
www.uhkt.cz/nrl/db

EuroGentest -Vol n D pSZS,tupn® webov® st
genetick®m vyget Sen2 (v angl i ] ti
www.eurogentest.org
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je to jejich ~chyba, ge pS2slug
uvhRdomit, ¢ge takov® reakce mohou
AMoje m8&8ma o tom mluvila s babil
telkao. ProsthD to wutnul a, Sekl a
nepSi nlepsSeanda.gel ka fragiln2zho X)
AiByla z toho v83gnhD neg astn§. C?2
ipod2vej, to se prosth?h (sp§e§age!e
cystick® fibr-zy s postigenim d?2
MTge v8m pomoci, kdyg budete m2t
kterou budete moci pS2buznTm uk§
to znamen8 DbIt pSenagel VysviDtl
vDc n8hody

Kde hledat oporu

Geneti ci a j i nz2 zdravotni|t?2
psychologov®) vDhDd?2, jak pomoci I

vyvol aj?2 visledky testT na pSen
dobrTm zdrojem informac2 a podpo
ARSchTzka s Emmou (genetickou por
protoge pSedt2m jsem moc nech#8pe
nebo amniocent ®z a, a tak byl o pr
od profesions8l a, ] ak &loc jmsio to m
pomoh(mSe®nagel ka Tay Sachsovy chc
NNDkomu pomTge kont akt s e SV ®j
Sv®pomocn® organizace pacientT nm
o prakticklch i emocion8ln2ch a
pSenagelem choroby. Mnoh® z tDct
str8nky a poradensk® | inky, k d
obdrg2te Lasto take zkontaktuj?2
podobn® situaci Mo h o u m2 t i di
vz8jemnhD email uj 2.

kari bsk®ho pTvodhal abemae u
st SedomoSsk®ho '[v odu a Tay
agkeng8zskTlch , Tato one
prevalenci u tDchto Konkr ®t n
mohou se vyskytovat i u ostat

IlvpS2padhn, gé ggs&dwledenich dTvodT
se rozhodnout, ge si pSejete te:
partner nebo partnerka v2, ge |
choroby. Vt akov®m pS2padhD v&m visledk
zda vage budouc? dnt i maj 2 zvli
chorobou.

Jak mohu zjistit, zda jsem pSena
okud se
eneti ck®
®kaSem. Ten

v
eneti k s e vV 8

P domn2v§gt e, ge by ste mc
g S
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g z
onemocniDn?2 k t r 8
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choroby, mn | by e si
8s mTge doporu!it
s e § na rodi nn
e e vayg8mirod
nagel em a

Tg

pt

se v
o to znamen§ blt pSe
i nfor ma e dTl egi t ® m2 t na
je osobn2zm rozhodnu
m2 t ptoedttqv re2 vrBwt 2n
ugitelnl m.

ce
Senagel| st v?
emnDI i byste
eshl ed8vsgte
i pSejete testovs&n2 na pS
k pro nhD shled8 dTvod, b
t genetickl test. Genetic
e khaobkRc®tw2zm genu nebo

mo s o mu, kter 8§ by znamenal a,
| . Test seodWMmPunou provs§
, inNkdygTeh pS2padech je mog¢
2t wvzorek slin. Vzorek v8&8m b
de odesl §nadaliakoratoSe Kk
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