
Genetika  - v§ġ zdroj informac² o genetice.  
www.genetika.wz.cz/genealogie.htm  
 
Datab§ze pracoviġŠ poskytuj²c²ch molekul§rnŊ genetick§ 
vyġetŚen² velmi ļastĨch genetickĨch onemocnŊn² v Ļesk® 
republice (CZDDNAL) 
www.uhkt.cz/nrl/db 

EuroGentest  - VolnŊ pŚ²stupn® webov® str§nky s informacemi o 
genetick®m vyġetŚen² (v angliļtinŊ). 
www.eurogentest.org  
 
Orphanet  - VolnŊ pŚ²stupn® webov® str§nky s informacemi o 
vz§cnĨch chorob§ch, klinickĨch testech, l®c²ch a spojen² na 
sv®pomocn® skupiny v cel® EvropŊ (v hlavn²ch evropskĨch 
jazyc²ch). 
www.orpha.net  
 
é nebo kontaktujte sv® region§ln² genetick® pracoviġtŊ:  
www.slg.cz/app/index/25/seznam 
 
 
 
 
 
VytvoŚeno podle informaļn²ch let§kŢ vypracovanĨch nemocnicemi Guy's a St. 
Thomas' Hospital, LondĨn a IDEAS - Genetic Knowledge Park.  
 
Tato pr§ce byla podpoŚena projektem Eurogentest v r§mci Evropsk®ho 6. RP; 
ļ²slo kontraktu -NoE 512148  
 

PŚeklad: Đstav biologie a l®kaŚsk® genetiky UK 2. LF a FN v Motole  
 
BŚezen 2008 

 

 

Ilustrace: Rebeca J Kent 
www.rebeccajkent.com 

rebecca@rebeccajkent.com 
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Autosom§lnŊ recesivn² 
dŊdiļnost  

 
Informace pro pacienty a rodiny  



Autosom§lnŊ recesivn² dŊdiļnost  
 
V tomto let§ļku se dozv²te, co to je autosom§lnŊ recesivn² 
dŊdiļnost a jak® jsou obecn® principy dŊdiļnosti. K pochopen² 
principŢ autosom§lnŊ recesivn² dŊdiļnosti je dobr® nejprve nŊco 
vŊdŊt o genech a chromosomech.  
 

Geny a chromosomy  
 
Naġe tŊla jsou sloģena z milionŢ bunŊk. BuŔky obsahuj² 
kompletn² sadu genŢ. Geny obsahuj² Śadu instrukc² kontroluj²c²ch 
rŢst i celkovĨ vĨvoj naġeho tŊla. Geny jsou tak® zodpovŊdn® za 
naġe charakteristick® rysy, jako je barva oļ², vĨġka, krevn² 
skupina aj. KaģdĨ z n§s m§ tis²ce genŢ. Vġichni vģdy zdŊd²me 
dvŊ kopie genŢ. Jednu kopii od sv® matky a jednu kopii od sv®ho 
otce. To je dŢvod, proļ dŊd²me tak® tŊlesn® a povahov® znaky 
od obou z nich.  
 
Geny jsou uloģeny ve vl§knitĨch struktur§ch oznaļovanĨch jako 
chromosomy v j§dŚe buŔky. Ve vġech buŔk§ch m§me 46 
chromosomŢ. DŊd²me vģdy jednu sadu tj. 23 chromosomŢ od 
sv® matky a jednu sadu s 23 chromosomy od sv®ho otce. M§me 
tedy v kaģd® buŔce dvŊ sady o 23 chromosomech, neboli 23 
p§rŢ chromosomŢ.  
 
NŊkdy se vyskytne zmŊna (mutace) v jedn® kopii genu, kter§ 
zpŢsob² jeho vyŚazen² z funkce. Jedn§-li se o recesivn² gen a m§
-li osoba druhou kopii genu norm§ln², genetick§ porucha se 
neprojev².  
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jedn® od kaģd®ho ze svĨch rodiļŢ, aby s§m onemocnŊl (s 
25 % pravdŊpodobnost²). ZdŊd²-li jen jednu kopii 
mutovan®ho genu, je zdravĨm pŚenaġeļem onemocnŊn² s 
50 % pravdŊpodobnost². Tyto kombinace se dŊd² zcela 
nahodile. Riziko zŢst§v§ stejn® pro vġechny n§sleduj²c² 
tŊhotenstv² a nez§leģ² na pohlav² d²tŊte.  

 

¶ MutovanĨ gen se ned§ opravit, je pŚ²tomen po celĨ ģivot. 
 

¶ MutovanĨm genem se ļlovŊk nemŢģe Ănakazitñ od jin®ho 
nemocn®ho. Lid® s autosom§lnŊ recesivn²m 
onemocnŊn²m mohou bĨt napŚ²klad d§rci krve.  

 

¶ Lid® se ļasto c²t² vinni za genetick® onemocnŊn², kter® 
postihlo jejich rodinu. Je dŢleģit® si uvŊdomit, ģe to nen² 
niļ² chyba a ģe tyto vlohy nen² moģno jakkoli ovlivnit !  

 
 
 
 
 
 
 
 
 
Toto  jsou pouze orientaļn² informace, pŚiļemģ v²ce 
informac² naleznete:  
 
Đstav biologie a l®kaŚsk® genetiky UK 2.LF a FN v Motole  
V Đvalu 84, Praha 5, 150 06 
tel: +420 224433501; Fax: +420 224433520 
Email: klinicka.genetika@fnmotol.cz 

http://ublg.lf2.cuni.cz 
 
Spoleļnost l®kaŚsk® genetiky Ļesk® l®kaŚsk® spoleļnosti  
J. E. PurkynŊ;  
www.slg.cz  
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Testov§n² nosiļŢ a testy 
v tŊhotenstv² 
 
Pro osoby, kter® maj² v rodinŊ recesivn² 
onemocnŊn², m§me k disposici Śadu 
diagnostickĨch moģnost². Zda jsou oba 
partneŚi nosiļi zmŊnŊn®ho genu zjist²me 
vyuģit²m testov§n² nosiļŢ. Tato informace 
m§ vĨznam zejm®na v pŚ²padŊ 
pl§novan®ho tŊhotenstv². Pro nŊkter§ 
recesivn² onemocnŊn² je moģn® podstoupit 
diagnostickĨ test v tŊhotenstv², aby se 
zjistilo, zda plod zdŊdil danou afekci. (viz 
let§ļek o CVS, Amniocent®ze).Tyto ot§zky 
mŢģete prodiskutovat se svĨm klinickĨm 
l®kaŚem nebo genetikem. 
 

Ostatn² rodinn² pŚ²sluġn²ci  
 
M§-li nŊkdo v rodinŊ recesivn² onemocnŊn² nebo je-li s§m jeho 
nosiļem, mŊla by tato skuteļnost bĨt konzultov§na s dalġ²mi 
ļleny jeho rodiny. Ti se pot® mohou rozhodnout, zda rovnŊģ 
podstoup² genetick® vyġetŚen², na jehoģ z§kladŊ u nich mŢģe bĨt 
stanovena diagn·za nebo nosiļstv². Toto je obzvl§ġŠ dŢleģit® pro 
ty rodinn® pŚ²sluġn²ky, kteŚ² jiģ dŊti maj² nebo  pl§nuj² rodinu.  
 
Pro nŊkter® lidi mŢģe bĨt obt²ģn® Ś²ci rodinŊ o dŊdiļn®m 
onemocnŊn². Mohou m²t strach, ģe zpŢsob² v rodinŊ obavy. V 
nŊkterĨch rodin§ch lid® ztrat² kontakt s pŚ²buznĨmi a je pro nŊ 
obt²ģn® se s nimi znovu setkat. KlinickĨ genetik m§ ļasto 
dostatek zkuġenost² s rodinami v takovĨchto situac²ch a mŢģe 
nab²dnout pomoc pro optim§ln² Śeġen². 
 

Shrnut²  
 

¶ Jedinec mus² zdŊdit dvŊ kopie mutovan®ho genu, po 
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Obr§zek 1: Geny, chromosomy a DNA  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Co je autosom §lnŊ recesivn² dŊdiļnost?  
 
NŊkter® nemoci se dŊd² autosom§lnŊ recesivn²m zpŢsobem. To 
znamen§, ģe osoba mus² zdŊdit dvŊ zmŊnŊn® (mutovan®) kopie 
urļit®ho genu (tj. po jedn® zmŊnŊn® kopii genu dostane z§roveŔ 
od obou svĨch rodiļŢ) k tomu, aby se nemoc projevila. 
 
Pokud osoba zdŊd² pouze jednu zmŊnŊnou kopii a druhou kopii 
genu m§ norm§ln², je ve vŊtġinŊ pŚ²padŢ jen zdravĨm nosiļem 
(Ăheterozygotemñ), protoģe norm§ln² kopie genu funkļnŊ 
kompenzuje kopii zmŊnŊnou (mutovanou). U t®to osoby se 
genetick§ porucha neprojev² a je tedy nosiļem jedn® zmŊnŊn® 
kopie genu. PŚ²kladem autosom§lnŊ recesivn² poruchy jsou 
napŚ²klad cystick§ fibr·za nebo srpkovit§ an®mie.  
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JakĨm zpŢsobem se recesivn² poruchy dŊd² ?  
 
Obr§zek 2: Jak jsou recesivn² geny pŚed§v§ny z rodiļŢ na 
dŊti?  
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Nosiļ   Nosiļ   

NepostiģenĨ  Nosiļ   Nosiļ   NemocnĨ 

Norm§ln² gen   

MutovanĨ gen  
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Jsou-li oba rodiļe nosiļi zmŊny (mutace) ve stejn®m genu, 

mohou pŚedat svĨm potomkŢm buŅ norm§ln² nebo mutovanĨ 

gen. K pŚenosu doch§z² zcela n§hodnŊ s pravdŊpodobnost² 1:1.  
KaģdĨ potomek, jehoģ oba rodiļe jsou nosiļi zmŊny (mutace) ve 
stejn®m genu, m§ riziko 25% (tj. 1:4), ģe vlohu zdŊd² od obou 
rodiļŢ a dojde u nŊho k projevŢm onemocnŊn². Toto ale z§roveŔ 
znamen§, ģe v 75% (tj. 3:4) se u potomka nemoc neprojev². 
Stejn§ pravdŊpodobnost plat² pro kaģd® dalġ² tŊhotenstv² u 
tŊchto rodiļŢ a nen² ovlivnŊna pohlav²m d²tŊte.  
 
50% (tj. 2:4) potomkŢ zdŊd² jen jednu kopii zmŊnŊn®ho 
(mutovan®ho) genu od svĨch rodiļŢ. Jsou tak tzv. zdravĨmi 
nosiļi jedn® vlohy, podobnŊ jako jejich rodiļe.  
 
25% potomkŢ (tj. 1:4) zdŊd² obŊ norm§ln² kopie genu, nejsou 
nemocn², a ani nejsou nosiļi vlohy pro dalġ² generaci.  

 
Zda dojde k pŚenosu genu mutovan®ho nebo norm§ln²ho, je 
jev zcela n§hodnĨ. PravdŊpodobnost zŢst§v§ stejn§ pro 
kaģd® dalġ² tŊhotenstv² a nen² ovlivnŊna pohlav²m d²tŊte.  

 
Co kdyģ je d²tŊ v rodinŊ prvn², u koho se nemoc 
vyskytla?  
 
V nŊkterĨch pŚ²padech se mŢģe st§t, ģe 
se d²tŊ narod² s autosom§lnŊ recesivn² 
chorobou, aļkoliv v pŚedchoz²ch 
generac²ch t²mto onemocnŊn²m nikdo v 
rodinŊ netrpŊl. Ļlenov® rodiny mohou bĨt 
i po v²ce generac² zdrav² nosiļi jedn® 
kopie mutovan®ho genu, d²tŊ vġak 
onemocn² aģ tehdy, dostane-li zmŊnŊnĨ 
(mutovanĨ) gen z§roveŔ od obou rodiļŢ, 
od matky i od otce. 
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