
Chromoz·mov® zmeny  

 
Inform§cia pre pacientov a ich rodiny   



Chromoz·mov® zmeny  
 
Nasleduj¼ci text obsahuje inform§cie o chromoz·movĨch 
zmen§ch, ich dediļnosti, a o tom, kedy tieto zmeny m¹ģu 
sp¹sobiŠ zdravotn® probl®my. Inform§cie s¼ urļen® pre 
pacientov za ¼ļelom skvalitnenia diskusie pri genetickom 
poradenstve.  
 
Na to, aby sme mohli porozumieŠ chromoz·movĨm 
abnormalit§m, mali by sme sa najsk¹r nieļo dozvedieŠ o 
chromoz·moch a o g®noch. 
 

Ļo s¼ g®ny a chromoz·my?  
 
Naġe telo sa sklad§ z mili·nov buniek. Vªļġina buniek 
obsahuje kompletn¼ sadu g®nov. M§me tis²ce g®nov, ktor® 
p¹sobia ako s¼bor pokynov riadiacich n§ġ rast a v¹bec 
fungovanie cel®ho n§ġho tela. G®ny s¼ zodpovedn® za mnoh® 
z naġich vlastnost² ako je farba oļ², krvn§ skupina alebo vĨġka.  
 
G®ny s¼ nesen® na vl§knitĨch mikroskopickĨch ġtrukt¼rach 
umiestnenĨch v jadre bunky, nazĨvanĨch chromoz·my. Vo 
vªļġine buniek m§me obvykle 46 chromoz·mov. Chromoz·my 
ded²me od svojich rodiļov - 23 chromoz·mov od matky a 23 
chromoz·mov od otca, ļiģe spolu m§me dve sady po 23 
chromoz·moch, resp. 23 p§rov chromoz·mov. Pretoģe 
chromoz·my sa skladaj¼ z g®nov, ded²me z vªļġiny g®nov 
dve k·pie - po jednej k·pii od kaģd®ho z rodiļov. To je d¹vod, 
preļo sa zvyļajne podob§me naġim rodiļom. Chromoz·my, a 
teda i g®ny, s¼ tvoren® chemickou l§tkou, ktor§ sa nazĨva 
DNA.  
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Ilustr§cie : Rebeca J Kent 
www.rebeccajkent.com 
rebecca@rebeccajkent.com 
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Adresa:  Spanyola 43 
01207  Ģilina  
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Obr§zok 1: G®ny, chromoz·my a DNA  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Chromoz·my ļ²slo 1 aģ 22 (pozrite obr§zok 2) vyzeraj¼ 
rovnako u muģov aj ģien a nazĨvaj¼ sa Ăautoz·myñ. P§r 
chromoz·mov ļ²slo 23 sa vġak u muģov a ģien l²ġi, a je 
nazĨvanĨ Ăpohlavn® chromoz·myñ (alebo tieģ Ăgonoz·myñ). 
Existuj¼ dva typy pohlavnĨch chromoz·mov - chromoz·m X a 
chromoz·m Y. Ģeny maj¼ za norm§lnych okolnost² dva 
chromoz·my X (tj. kombin§ciu XX), priļom ģena ded² jeden 
chromoz·m X od svojej matky a jeden chromoz·m X od 
svojho otca. Muģi maj¼ ġtandardne jeden chromoz·m X a 
jeden chromoz·m Y (tj. kombin§ciu XY). Muģ ded² chromoz·m 
X od svojej matky a chromoz·m Y od svojho otca. Preto 
obr§zok ļ²slo 2. zn§zorŔuje chromoz·mov¼ vĨbavu muģa, 
keŅģe poslednĨ p§r chromoz·mov je X a Y. 
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Obr§zok 2: 23 p§rov chromoz·mov usporiadanĨch podŎa 
veŎkosti. Chromoz·m 1 je najvªļġ². Posledn® dva 
chromoz·my s¼ pohlavn® chromoz·my; jedn§ sa o muģa.  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Chromoz·mov® zmeny  
 
Pre naġe zdravie je d¹leģit® maŠ spr§vne mnoģstvo 
chromoz·mov®ho materi§lu, tj. ani viac, ani menej, pretoģe na 
chromoz·moch sa nach§dzaj¼ g®ny riadiace ļinnosŠ vġetkĨch 
buniek n§ġho tela. Ak§koŎvek zmena v poļte, veŎkosti ļi 
ġtrukt¼re chromoz·mov m¹ģe znamenaŠ zmenu v mnoģstve 
alebo usporiadan² genetick®ho materi§lu. To m¹ģe viesŠ k 
poruch§m uļenia, telesn®ho a duġevn®ho vĨvinu a/alebo 
k r¹znym Ņalġ²m zdravotnĨm probl®mom.  
 
Chromoz·mov® zmeny m¹ģu byŠ zdeden® od rodiļov. 
Omnoho ļastejġie vġak chromoz·mov® zmeny vznikaj¼ buŅ 
pri tvorbe pohlavnĨch buniek - vaj²ļok a spermi², alebo v ļase 
oplodnenia (de novo). VĨskytu tĨchto zmien nie je moģn® 
nijako predch§dzaŠ alebo ho ovplyvŔovaŠ.  
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Genetická ambulancia Detskej fakultnej nemocnice,  
I. Klinika det² a dorastu LF UPJĠ a DFN 
Adresa:  Tr. SNP 1 
040 66  Koġice 
Tel: 055 640 2530, 2393, 4129 
Email: barbjane1@yahoo.com 

 jana.behunova@upjs.sk 
 
LUĻENEC  
Ambulancia lekárskej genetiky  
Adresa:  Ul. DukelskĨch hrdinov 2 
 984 01  Luļenec 
Tel: 0902 152665 
Email: kvamagen@stonline.sk 
 
MARTIN 
Oddelenie lekárskej genetiky, Martinská fakultná 
nemocnica  
Adresa: Kollárova 2 
036 59 Martin 
Tel: 043 4203 887 
Email: krsiakova@mfn.sk 
 
Martinská genetická ambulancia, M -Genetik, s.r.o.  
Adresa: MudroŔova 7 
036 01  Martin 
Tel: 043 4222 778 
Email:  mgenetik@zoznam.sk 
 
NITRA  
GENET,s.r.o.  
Adresa:  Ġpit§lska 6, 
949 01  Nitra 
Tel: 037 6545 668 
Email: barosjana@hotmail.com 
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Oddelenie lekárskej genetiky,  Ústav laboratórnych 
vyġetrovac²ch met·d, OnkologickĨ ¼stav sv. Alģbety 
(OĐSA) 
Adresa:  Heydukova 10 
812 50  Bratislava  
Tel:  02 592 49 574, 576, 575  
Email:  emassaro@ousa.sk 
 
Oddelenie klinickej genetiky, Novapharm s.r.o.,   
Ģelezniļn§ nemocnica a poliklinika  
Adresa:  Ġancov§ 110 
832 99 Bratislava 
Tel:  02 2029 2444, 2447, 5284, 7738  
Email: genetika@novapharm.sk 
cytogenetika@novapharm.sk 
ondrejcak.michal@novapharm.sk 
melisova.katarina@novapharm.sk 
 
BANSKÁ BYSTRICA  
Oddelenie lekárskej genetiky  FNsP F.D. Roosevelta  
Adresa:  N§m. L. Svobodu 1 
975 17  Bansk§ Bystrica 
Tel: 048 441 3378, 3380 
Email: dkantarska@nspbb.sk 
 
HUMENNÉ  
GEN-IM s.r.o  
Adresa:  Poliklinika, Ul. 1.m§ja 21 
066 01  Humenn®   
Tel: 057 7706572 
Email: miroslav.vasil@alphamedical.sk 

 mvasil@stonline.sk 
 
KOĠICE  
Oddelenie lekárskej genetiky, FN L. Pasteura  
Adresa:  Tr. SNP 1 
041 90  Koġice 
Tel: 055 640 3233, 3230, 2140 
Email: genetikaodd.snp@fnlp.sk 
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Existuj¼ dva hlavn® typy chromoz·movĨch 
zmien :  

 
1) Zmeny poļtu chromoz·mov - ak je pr²tomnĨch viac alebo 
menej k·pi² nejak®ho chromoz·mu ako bĨva norm§lne.  

 
2) Zmeny samotnej ġtrukt¼ry chromoz·mov - ak je materi§l 
na danom konkr®tnom chromoz·me nejakĨm sp¹sobom 
poruġenĨ alebo zmenenĨ. To m¹ģe znamenaŠ nadbytok alebo 
stratu chromoz·mov®ho Ămateri§luñ. V tomto informaļnom 
let§ļiku sa zameriame na chromoz·mov® del®cie, 
chromoz·mov® duplik§cie, chromoz·mov® inzercie, 
chromoz·mov® inverzie a tzv. ring chromoz·m. Ak by v§s 
zauj²mali inform§cie o chromoz·movĨch translok§ci§ch, 
pozrite si pros²m informaļnĨ let§k o chromoz·movĨch 
translok§ci§ch.  
 

Zmeny poļtu chromoz·mov  
 
Kaģd§ bunka Ŏudsk®ho tela zvyļajne obsahuje s¼bor 46 
chromoz·mov. Niekedy sa vġak narod² dieŠa s viac alebo 
menej chromoz·mami, a v d¹sledku 
toho m§ viac alebo menej g®nov, ako 
je norm§lne, ļo vedie k rozvoju 
r¹znych genetickĨch chor¹b.  
 
Pr²kladom jedn®ho z najļastejġ²ch 
geneticky podmienenĨch chor¹b 
sp¹sobenĨch nadbytoļnĨm 
chromoz·mom je Downov syndr·m. 
Pacienti s DownovĨm syndr·mom 
maj¼ v bunk§ch 47 chromoz·mov, 
namiesto norm§lnych 46. Je to dan® 
tĨm, ģe maj¼ jeden nadbytoļnĨ 
chromoz·m ļ. 21, ktorĨ je pr²tomnĨ 
v troch k·pi§ch namiesto obvyklĨch 
dvoch k·pi² (pozrite obr§zok 3).  

5 

mailto:genetika@novapharm.sk
mailto:cytogenetika@novapharm.sk
mailto:ondrejcak.michal@novapharm.sk
mailto:melisova.katarina@novapharm.sk
mailto:dkantarska@nspbb.sk
mailto:miroslav.vasil@alphamedical.sk
mailto:mvasil@stonline.sk
mailto:genetikaodd.snp@fnlp.sk


Obr§zok 3: Chromoz·my dievļaŠa (poslednĨ p§r 
chromoz·mov je XX) s DownovĨm syndr·mom, kde s¼ tri 
k·pie chromoz·mu 21 namiesto obvyklĨch dvoch.   
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Zmeny chromoz·movej ġtrukt¼ry  
 
Zmeny chromoz·movej ġtrukt¼ry vznikaj¼ po odlomen² alebo 
urļitom preskupen² (prestavbe) chromoz·mov®ho materi§lu. 
To m¹ģe viesŠ buŅ k nadbytku alebo chĨbaniu 
chromoz·mov®ho materi§lu, a tieto zmeny m¹ģu vznikn¼Š 
viacerĨmi niģġie uvedenĨmi sp¹sobmi.   
 
Zmeny chromoz·movej ġtrukt¼ry m¹ģu byŠ niekedy veŎmi mal® 
a v beģnom laborat·riu Šaģko zistiteŎn®. V niektorĨch 
zriedkavĨch pr²padoch dokonca, aj keŅ je zmena v ġtrukt¼re 
chromoz·mu odhalen§, m¹ģe byŠ veŎmi Šaģk® predpovedaŠ jej 
vplyv na zdravie dan®ho dieŠaŠa. Tento fakt bĨva pre lek§ra a 
rodiļa veŎmi frustruj¼ci.  
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Orphanet - voŎne pr²stupn® webov® str§nky s inform§ciami o 
vz§cnych chorob§ch, klinickĨch testoch, liekoch a kontaktoch 
na svojpomocn® skupiny v celej Eur·pe (v hlavnĨch 
eur·pskych jazykoch). 
www.orpha.net  
 
IBIS - voŎne pr²stupn® webov® str§nky s inform§ciami o 
vrodenĨch vĨvojovĨch chyb§ch a genetickĨch chorob§ch a 
moģnostiach ich prevencie, o pl§novan² tehotenstva, 
teratog®noch a genetickom poradenstve (v angliļtine, 
ġpanielļine, ukrajinļine, ruġtineé )  

http://www.ibis-birthdefects.org/start/index.htm 
http://www.ibis-birthdefects.org/index.htm 
 
....Ņalġie inform§cie na vaġej najbliģġej genetickej ambulancii: 
 

BRATISLAVA  
Centrum lekárskej genetiky FNsP, Nemocnica Staré mesto  
Adresa:  Americk® n§m. 3  
813 69  Bratislava  
Tel: 02 5296 8855,   02 5293 1483         
Email: genetika@faneba.sk 
 
Oddelenie klinickej genetiky FNsP, pracovisko Kramáre  
Adresa:   Limbov§ 5  
833 05  Bratislava  
Tel: 02 5954 2805, 2913, 2809, 2318, 2697, 5141 
Email: genetika@kramare.fnspba.sk 
eleonora.cmelova@kramare.fnspba.sk 
darina.durovcikova@szu.sk 
 
Oddelenie lekárskej genetiky, Národný onkologický ústav  
Adresa:  Klenov§ 1 
833 10  Bratislava  
Tel: 02 59378485 
Email: denisa.ilencikova@nou.sk 
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Praderov-Williho syndr·m 
http://www.pwsyndrom.sk/   
 
Williamsov syndr·m 
http://www.spolws.sk/Co-je-williamsow-syndrom.html   
 
Gilbertov syndr·m 
http://www.gilbert.wbl.sk/   
 
Marfanov syndr·m 
http://marfan.szm.sk/ 
http://www.bedekerzdravia.sk/?main=article&id=334   
 
Ataxia-teleangiekt§zia 
http://www.ataxia-teleangiectazia.estranky.sk/clanky/o-
diagnoze/ataxia-teleangiectasia-_luis-barovej-syndrom_ 
 
Ļesk® str§nky:  
 
Genetika - ļeskĨ zdroj inform§ci² o genetike.  
www.genetika.wz.cz/genealogie.htm 
 

Datab§za pracov²sk ĻR poskytuj¼cich molekul§rno-genetick® 
vyġetrenia ļastejġ²ch genetickĨch ochoren² (CZDDNAL) 
www.uhkt.cz/nrl/db 
 
Spoleļnost l®kaŚsk® genetiky Ļesk® l®kaŚsk® spoleļnosti  
J. E. PurkynŊ;  
www.slg.cz   
 
Ostatn® zahraniļn® zdroje:  
 
EuroGentest  - voŎne pr²stupn® webov® str§nky s inform§ciami 
o genetickom vyġetren² (v angliļtine a ostatnĨch eur·pskych 
jazykoch). 
www.eurogentest.org  
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Translok§cie  
 
Ak v§s zauj²maj¼ inform§cie o chromoz·movĨch 
translok§ci§ch, pozrite si pros²m Ņalġ² informaļnĨ let§k -  
Ă Chromoz·mov® translok§cie.  

Del®cie  
 
Term²n chromoz·mov§ del®cia 
znamen§, ģe ļasŠ chromoz·mu je 
straten§ alebo odlomen§. Del®cia m¹ģe 
vznikn¼Š na akomkoŎvek chromoz·me, 
v ktorejkoŎvek jeho ļasti, a m¹ģe maŠ 
r¹znu veŎkosŠ. Ak genetickĨ materi§l, 
ktorĨ chĨba, obsahoval d¹leģit® g®ny, 
m¹ģe byŠ t§to strata pr²ļinou por¼ch 
uļenia, vĨvinovej retard§cie alebo 
r¹znych zdravotnĨch probl®mov. 
Z§vaģnosŠ tĨchto pr²znakov z§vis² na 
veŎkosti chĨbaj¼cej ļasti chromoz·mu a 
na jej lokaliz§cii.  
 

 
 
Duplik§cie  
 
Term²n chromoz·mov§ duplik§cia 
znamen§, ģe ļasŠ urļit®ho 
chromoz·mu bola zdvojen§, 
chromoz·m teda obsahuje 
nadmern® mnoģstvo genetick®ho 
materi§lu. Tento nadbytoļnĨ 
chromoz·movĨ materi§l m¹ģe 
takisto sp¹sobiŠ poruchy uļenia, 
poruchy vĨvoja alebo zdravotn® 
probl®my dieŠaŠa.  
 

7 

http://www.pwsyndrom.sk/
http://www.spolws.sk/Co-je-williamsow-syndrom.html
http://www.gilbert.wbl.sk/
http://marfan.szm.sk/
http://www.bedekerzdravia.sk/?main=article&id=334
http://www.ataxia-teleangiectazia.estranky.sk/clanky/o-diagnoze/ataxia-teleangiectasia-_luis-barovej-syndrom_
http://www.ataxia-teleangiectazia.estranky.sk/clanky/o-diagnoze/ataxia-teleangiectasia-_luis-barovej-syndrom_

