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Databaze pracovist poskytujicich molekularné geneticka
vy$etfeni velmi ¢&astych genetickych onemocnéni v Ceské
republice (CZDDNAL)

www.uhkt.cz/nrl/db

EuroGentest - VVoIné pfistupné webové stranky s informacemi o
genetickém vysetreni (v anglictine).
www.eurogentest.org

Orphanet - Volné pfistupné webové stranky s informacemi o
vzacnych chorobach, klinickych testech, lécich a spojeni na
svépomocné skupiny v celé Evropé (v hlavnich evropskych
jazycich).

www.orpha.net

... nebo kontaktujte své regionalni genetické pracovisteé:
www.slg.cz/slgcontacts. pdf

Vytvoieno podle informaénich letaki vypracovanych nemocnicemi Guy's a St.
Thomas' Hospital, Londyn a IDEAS - Genetic Knowledge Park.

Tato prace byla podpofena projektem Eurogentest v ramci Evropského 6. RP;
Cislo kontraktu -NoE 512148
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Ustav biologie a Iékarské genetiky




Autosomalné dominantni dédiénost

V tomto letaCku se dozvite, co to je autosomalné dominantni
dédicnost a jaké jsou obecné principy dédi¢nosti. K pochopeni
principll autosomalné dominantni dédi¢nosti je dobré nejprve
néco védeét o genech a o chromosomech.

Geny a chromosomy

Nase téla jsou slozena z milioni bunék. Bunky obsahuji
kompletni sadu genu. Geny obsahuji fadu instrukci kontrolujicich
rust i celkovy vyvoj naseho téla. Geny jsou také zodpovédné za
nase charakteristické rysy, jako je barva oci, vyska, krevni
skupina aj. Kazdy z nas ma tisice genu. Vsichni vzdy zdédime
dvé kopie genu. Jednu kopii od své matky a jednu kopii od svého
otce. To je dlvod, pro¢ dédime také télesné a povahové znaky
od obou z nich.

Geny jsou ulozeny ve vlaknitych strukturach oznacovanych jako
chromosomy, které jsou ulozeny v jadfe burniky. Ve vsech
bunkach mame 46 chromosomU. Dédime vzdy jednu sadu tj. 23
chromosomu od své matky a jednu sadu s 23 chromosomy od
svého otce. Mame tedy v kazdé bunce dvé sady o 23
chromosomech, neboli 23 pard chromosom.

Nékdy se vyskytne zména (mutace) v
jedné kopii genu, ktera zpUsobi jeho
vyfazeni z funkce, a tak zpUsobi rozvoj
geneticky podminéného onemocnéni.

pohlavi ditéte.

¢ Mutovany gen se neda opravit, mutace je pritomna cely
zivot.

¢ Mutovanym genem se ¢lovék nemUze ,nakazit* od jiného
nemocného. Lidé s autosomalné dominantnim
onemocnénim mohou byt dale napfiklad darci krve.

e Lidé se Casto citi vinni za genetické onemocnéni, které
postihlo jejich rodinu. Je dulezité si uvédomit, Ze to neni
ni¢i chyba a ze tyto vlohy neni mozno jakkoli ovlivnit !

Vice informaci naleznete na téchto adresach:

Ustav biologie a lékaiské genetiky UK 2.LF a FN v Motole
V Uvalu 84, Praha 5, 150 06

tel: +420 224433501; Fax: +420 224433520

Email: sekretariat@fnmotol.cz

http://ublg.If2.cuni.cz

Spoleénost Iékaiské genetiky Ceské lékaiské spoleénosti
J. E. Purkyné;
www.slg.cz

Genetika - vas zdroj informaci o genetice.
www.genetika.wz.cz/genealogie.htm
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V tomto pripadé je velmi nepravdépodobné, ze se choroba
vyskytne u dal$iho ditéte stejnych rodi¢l. V kazdém pripadé je
potifeba tuto skuteCnost konzultovat s I|€kafem, optimalné
s klinickym genetikem. U jedince s nové vzniklou mutaci je vSak
pravdépodobnost pfenosu na dalsi generace opét 50%.

Genetické vySetieni v téhotenstvi

Néktera autosomalné dominantni o\
onemocnéni je mozné rozpoznat jiz béhem

téhotenstvi (vice informaci viz letacky o CVS

a Amniocentéze). Zda je onemocnéni mozné
diagnostikovat v téhotenstvi uréi vas lékar po

konzultaci s klinickym genetikem.

Ostatni rodinni pfislusnici

Pokud se u nékoho vyskytne autosomalné dominantni
onemocnéni, méli by o tom védét i ostatni ¢lenové jeho rodiny.
Tato informace muze usnadnit stanoveni diagndézy onemocnéni i
u ostatnich rodinnych prislusnik(. Velmi dulezité to je pro vase
pribuzné, ktefi planuji rodinu.

Pro nékteré lidi mize byt obtizné fici rodiné o dédi¢ném
onemocnéni. Mohou mit strach, Zze zpUsobi v rodiné obavy. V
nékterych rodinach lidé ztrati kontakt s pribuznymi a je pro né
obtizné se s nimi zkontaktovat. Klinicky genetik ma casto
dostatek zku$enosti s rodinami v takovychto situacich a mize
nabidnout pomoc pro optimalni feSeni této situace.

Shrnuti

e Ke vzniku autosomalné dominantniho onemocnéni staci,
aby Clovek zdédil pouze jednu kopii mutovaného genu.
Pravdépodobnost tohoto jevu je 50% a je dilem nahody.
To plati pro kazdé dalSi téhotenstvi a bez ohledu na

Obrazek 1: Geny, chromosomy a DNA

© Clinical Skills Ltd

Co je to autosomalné dominantni dédi¢nost?

Nékteré vlastnosti se predavaji v rodiné dominantnim zpusobem.
To znamena, ze kazdy zdédi jednu normalni kopii urcitého genu
a jednu zménénou neboli mutovanou. Tato mutovana kopie
prevazi svym vlivem nad zdravou kopii genu, a proto se u
postizeného jedince projevi genetické onemocnéni. Podle toho,
ktery gen je mutovan, se projevi odpovidajici onemocnéni.

Néktera autosomalné dominantni onemocnéni se projevi ihned
po narozeni, zatimco jina az v dospélosti — ta se nazyvaji
onemocnéni s pozdnim nastupem. Mezi autosomalné domi-
nantni onemocnéni patfi napriklad polycystické ledviny dos-
pélych nebo Huntingtonova choroba.



4

Jak se dédi dominantni geny?

Obrazek 2: Jak rodi¢e predavaji dominantni geny svym
potomkim
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Nemocny rodi¢ mize svému potomkovi pfedat normalni nebo
mutovany gen se stejnou pravdépodobnosti. Z tohoto duvodu
kazdé jeho dité zdédi mutovany gen a tim i onemocnéni s 50%
sanci.

Rovnéz pravdépodobnost, ze dité od svého nemocného rodice
zdédi normalni gen, je 50%. V tomto pfipadé vsak dité ani jeho
budouci potomci nebudou trpét touto chorobou.

Pfenos genu mutovaného nebo normalniho je jev zcela
nahodny. Tato pravdépodobnost zistava stejna pro kazdé
dalsi téhotenstvi a neni ovlivnéna pohlavim ditéte.

Pro¢ se nékdy zda, ze se onemocnéni v jedné
generaci neobjevilo?

Néktera autosomalné dominantni onemocnéni mohou mit rtzné
zavazny prUibéh. Tento jev se nazyva variabilni exprese.
Onemocnéni mize mit totiz i velmi mirny pribéh, takze se zd3,
ze postizené osoby jsou zdravé. Neéktefi dokonce ani nemuseji
vedét, ze onemocnénim trpi.

U nemoci, které se zacinaji projevovat v pozdéjsim veéku
(pfipady zaCinagjici v dospélosti, napf. dédi¢na rakovina prsu
nebo Huntingtonova choroba), mohou lidé zemfit drive ze zcela
jiného dlvodu a toto onemocnéni se u nich do té doby
nerozvine, nebo jim spravna diagnéza nikdy nebyla stanovena.
Presto rodice toto onemocnéni mohou dale predat svym déetem.

Co kdyz je dité v rodiné prvni, u koho se nemoc
vyskytla?

V' nékterych pripadech se muze stat, ze se dité narodi s
autosomalné dominantni chorobou, ackoliv v predchozich
generacich timto onemocnénim nikdo v rodiné netrpél. To mize
byt dusledkem nové vzniklé mutace ve vajiCku nebo spermii.



