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Genetika - vas zdroj informaci o genetice.
www.genetika.wz.cz/genealogie.htm

Databaze pracovist poskytujicich molekularné geneticka
vySetfeni 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 pracovisté:
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

Pieklad: Ustav biologie a lékai'ské genetiky UK 2. LF a FN v Motole

Brezen 2008
llustrace: Rebeca J Kent
www.rebeccajkent.com
rebecca@rebeccajkent.com

o
oQrest Sz

[U]Bs LG Eur

Ustav biologie a Iékarské genetiky

Autosomalne recesivni
dedicnhost

Informace pro pacienty a rodiny



Autosomalné recesivni dédié¢nost

V tomto letaCku se dozvite, co to je autosomalné recesivni
dédicnost a jaké jsou obecné principy dédi¢nosti. K pochopeni
principl autosomalné recesivni dédi¢nosti je dobré nejprve néco
vedét o genech a 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 v jadfe bunky. 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
parl chromosomu.

Nékdy se vyskytne zména (mutace) v jedné kopii genu, ktera
zpUsobi jeho vyrazeni z funkce. Jedna-li se o recesivni gen a
ma-li osoba druhou kopii genu normalni, geneticka porucha se
neprojevi.
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jedné od kazdého ze svych rodi¢u, aby sam onemocnél (s
25 % pravdépodobnosti). Zdédi-li jen jednu Kkopii
mutovaného genu, je zdravym prenaseem onemocnéni s
50 % pravdepodobnosti. Tyto kombinace se deédi zcela
nahodile. Riziko zUstava stejné pro vsechny nasleduijici
téhotenstvi a nezalezi na pohlavi ditéte.

¢ Mutovany gen se neda opravit, je pfitomen po cely zivot.

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

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

Toto jsou pouze orientaéni informace, priéemz vice
informaci naleznete:

Us,tav biologie a IékaiFské genetiky UK 2.LF a FN v Motole
V Uvalu 84, Praha 5, 150 06
tel: +420 224433501; Fax: +420 224433520

http://ublg.If2.cuni.cz
Spoleénost Iékaiské genetiky Ceské lékaiské spoleénosti

J. E. Purkyné;
www.slg.cz
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Testovani nosicu a testy
v téhotenstvi .

Pro osoby, které maji v rodiné recesivni
onemocnéni, mame k disposici radu y
diagnostickych moznosti. Zda jsou oba
partnefi nosiCi zménéného genu zjistime
vyuzitim testovani nosi¢l. Tato informace
ma vyznam zejména v pfipadé
planovaného téhotenstvi. Pro néktera
recesivni onemocneéni je mozné podstoupit
diagnosticky test v téhotenstvi, aby se
zjistilo, zda plod zdeédil danou afekci. (viz
letaCek o CVS, Amniocentéze). Tyto otazky
muUzete prodiskutovat se svym klinickym
|ékafem nebo genetikem.

Ostatni rodinni pfislusnici

Ma-li nékdo v rodiné recesivni onemocnéni nebo je-li sam jeho
nosiCem, méla by tato skute¢nost byt konzultovana s dalSimi
Cleny jeho rodiny. Ti se poté mohou rozhodnout, zda rovnéz
podstoupi genetické vysSetreni, na jehoz zakladé u nich mlze byt
stanovena diagnéza nebo nosiéstvi. Toto je obzvlast dulezité pro
ty rodinné pfislusniky, ktefi jiz déti maji nebo planuji rodinu.

Pro nékteré lidi mlize 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 znovu setkat. Klinicky genetik ma casto
dostatek zku$enosti s rodinami v takovychto situacich a mize
nabidnout pomoc pro optimalni feseni.

Shrnuti

e Jedinec musi zdédit dvé kopie mutovaného genu, po

Obrazek 1: Geny, chromosomy a DNA

. ~Chromosomy
23 paru
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Co je autosomalné recesivni dédi¢nost?

Nékteré nemoci se dédi autosomalné recesivnim zplusobem. To
znamena, ze osoba musi zdédit dvé zménéné (mutované) kopie
urcitého genu (tj. po jedné zménéné kopii genu dostane zaroven
od obou svych rodi¢d) k tomu, aby se nemoc projevila.

Pokud osoba zdédi pouze jednu zménénou kopii a druhou kopii
genu ma normalni, je ve vétsiné pripadl jen zdravym nosiéem
(,heterozygotem®), protoze normalni kopie genu funkéné
kompenzuje kopii zménénou (mutovanou). U této osoby se
geneticka porucha neprojevi a je tedy nosi¢em jedné zménéné
kopie genu. Prikladem autosomalné recesivni poruchy jsou
napfriklad cysticka fibroza nebo srpkovita anémie.
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Jakym zpusobem se recesivni poruchy dédi ?

Obrazek 2: Jak jsou recesivni geny predavany z rodi¢a na
déti?

Nosic¢ Nosié¢

Mutovany gep

Nepostizeny Nosic¢ Nosi¢ Nemocny
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Jsou-li oba rodi€e nosi¢i zmény (mutace) ve stejném genu,
mohou predat svym potomkim bud normaini nebo mutovany
gen. K prenosu dochazi zcela nahodné s pravdépodobnosti 1:1.
Kazdy potomek, jehoz oba rodiCe jsou nosi¢i zmény (mutace) ve
stejném genu, ma riziko 25% (tj. 1:4), ze vlohu zdedi od obou
rodi¢l a dojde u ného k projevim onemocnéni. Toto ale zaroven
znamena, ze v 75% (tj. 3:4) se u potomka nemoc neprojevi.
Stejna pravdépodobnost plati pro kazdé dalsi téhotenstvi u
téchto rodi¢d a neni ovlivnéna pohlavim ditéte.

50% (tj. 2:4) potomklU zdédi jen jednu kopii zménéného
(mutovaného) genu od svych rodi¢l. Jsou tak tzv. zdravymi
nosici jedné viohy, podobné jako jejich rodice.

25% potomku (tj. 1:4) zdédi obé normalni kopie genu, nejsou
nemocni, a ani nejsou nosici vliohy pro dalsi generaci.

Zda dojde k prenosu genu mutovaného nebo normalniho, je
jev zcela nahodny. Pravdépodobnost zistava stejna pro
kazdé dalsi téhotenstvi a neni ovlivnéna pohlavim ditéte.

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

V nékterych pfipadech se muze stat, ze
se dité narodi s autosomalné recesivni
chorobou, ackoliv v pfedchozich
generacich timto onemocnénim nikdo v
rodin& netrpél. Clenové rodiny mohou byt
i po vice generaci zdravi nosi¢i jedné
kopie mutovaného genu, dité vSak
onemocni az tehdy, dostane-li zménény
(mutovany) gen zaroven od obou rodicu,
od matky i od otce.




