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Informace pro pacienty a rodiny
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Aut osom8l nhD recesivn2 d jedn® od kagd®ho ze svich rod
25 % pravdiDpodo-bnjensjedy .kopiiZdDN

Vtomto | et&lku se dozv2te, <co mut ovan®ho genu, je zdravlim p
dNdi |l nost a jak® | sou o bpeoccnh® pperni 50 % pravdBDpodobnost?z. Tyto |
principT autosom8lnhD recesivn2 d nahodile. Riziko zTst8v§ stej
vDdNt o genech a chromosomech. t Dhotenstv2 a nez§leg2 na poh|
Geny a chromosomy T Mutovanl gen se ned§8 opravit,
Nage t Dl a i sou slogena 7 milioac T Mutovanlm genem se | 1 oviDk nem
kompletn2 sadu genT Geny obsahu nemocn®ho. Lid® S autosom
rTst i cel kovli vivo]j nageho tnI a onemocnflNn2m mohou blt napS2kl
nage charakteristick® rysy, j ak _ _ _
skupina aj Kagdl z n§s m§ tis2c ‘ﬂL|d®_se !_as_t_o czt? wvinni z a
dvn kopie genT. Jednu kopii od s postihlo jejich rodinu. Je dT
ot ce To je dJvod, prol dnRd2 me t ni|2 chyba a ge tyto vliohy ne|
od obou z nich.
Geny jsou ulogeny ve vlIg8knitlch
chromosomy v |j&§8dSe buRKky. Ve v
chromosomT. DNd2me vgdy jednu s¢ B
sv® matky a jednu sadu s 23 chro —
tedy v kagd® buRce dvhD sady o 2
p8r T chromosomT.
NDkdy se vyskytne zmhRDna (mutace) Toto j sou pouze orientaln? infor
zpTsob2 jeho vySazZen?zsez of umkcees.i v informac? naleznete:
-l osoba druhou Kopi i genu nor 3
neprojevz2. BDstav biologie a | ®aSsk® geneti

V bvalu 84, Praha 5, 150 06
tel: +420 224433501, Fax: +420 224433520

Email: klinicka.genetika@fnmotol.cz

http://ublg.lf2.cuni.cz
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Testovs8§n?2 nosi | T

vt Dhotenst v? .

Pro osoby, krtoedri & Dmar \
onemocnBin?, dm 8snpeo s ik« ]

di agnosticklich mogn: j s
partneSi nosili zmDh nu
vyugit2m testov§8n? [ 1t o
m§ viznam zejm®nm

pl 8novan®ho t Dhot en ) r
recesivn2 onemocnin? po
di agnostickDhotteesntst v e
zjistilo, zda plod nou
l et 8l ek o CVS, Amni c Tyt
mTget e prodi skutovat k|
| ®kaSem nebo geneti kem.

Ostatn? rodinn2 pS2slugn?2ci

M&I i nNDkdo v rodinD
nosi | em, mPDIl a by tato
| l eny jeho rodiny. Ti s e rpoovtn®) gn
podstoup? genetick® vygetSen?2, n
stanovena diagn-za nebo nosi| styv

joi

ty rodinn® pS2slugn2ky, kteS$S?2

recelsii vng& m ojn
skutel nos

nNDkter ® i di
2 Mo hou

mTge blt obt 2

ocnin m2 t strach, g €
erlch rodin§chpé?ti®zrxltnn|ata K
gn® se S ni mi znovu set kat
atek zkugenost? s rodi nami \
dnou optimgln2 Se

t pomoc pro

Shrnut 2

T Jedinec mu s 2 zdDdit dvhD kopi

3
Ob r 8§ z eGeny,Ichromosomy a DNA
o 5”4, N I?un ka
‘\ /‘_\‘\Chromosomy
-23 parl
Chromosom se sklada z gent
© Clinical Skills Ltd
Cojeautosom 81 nND recesivn2z dDbDdi | n
NNDkter® nemoci se dhRd2 aut osom§l
znamen8, ge osoba mus?2 zdRDdit dv
urlit®ho genu (t] po jedn® zmDn
od obou svich rodi |l T) k tomu, ab
Pokud osoba zdRd2 pouze jednu zm
genu m8 nor m8l n2, je ve vDtginD
(Aheterozygot emfi) , protoge nor mn
kompenzuj e kopi i zmNDnNDnou (muto
genetick8 porucha neprojev?z a je
kopi e genu. PS2kladem aut osom§l
napS2klad cystick8 fibr-za nebo
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JakTm zpTsobe

Obr 8zekak2:j sou
dnti ?

Nosi |
Nor m8l n2 gen
Mut ovanl gen

Nepost i g\eonsli |

m se recesivn?

recesivn2 geny pS
Nosi |

Nosi|l Nemocnl

5

Jsou-l i oba rodil e nosi | i zmDny (
mohou pSedat svim potomkTm buN
gen. K pSenosu doch8z2 zcela ngh
Kagdl potomek, jehog oba rodile
stejn®m genu, m8 riziko 25% (tj.
rodi| T a dojde u nhRDho k projevTm
znamen§, ge v 75% (tj . 3:4) se
Stejnsg pravdDpodobnost pl at ? pr
t Dchto rodi | T a nen2 ovlivnDna p.
50% (t] 2:4) pot omkT zdDnDd?2 j €
(mutovan®ho) genu od svIich rodi
nosili jedn® vlIohy, podobnhD jako
25% potomkT (tj. 1: 4) zdDnDd? obDn
nemocn?2, a ani nejsou nosili vl ol
Zda dojde k pSenosu genu mutovan
j ev zcela n8hodnl PravdDpodobn
kagd® dal g2 thDhotenstv2 a nen2 o
Co kdyg je d2zthD v rodinhD pri
vyskytla?

VnhNkterTch pS2padech se mTge st §
se d2tnND narod? S autosom8IlnhD re
chorobou, al kol i v % pSedchoz
generac2ch t2Zmto onemocnhDn2m ni k
rodinhD netrphl Ll enov® rodiny m
i po v2ce gener ac? zdr av? nosi |
kopi e mut ovan®ho dztDn v

onemocn? ag
(mutovanl)
od matky i od otce.

e

genu,
t€ehdymDddsetl an
od obou r

gen z8roveR



