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Zakladni geneticky slovnik

amniocentéza: Test k vySetfeni chromosomu ¢i gena plodu.
Dité je v déloze obklopenou plodovou vodou, ktera obsahuje
bunky jeho klize. Malé mnozZstvi vody je odebrano tenkou jehlou
skrze bfisni sténu matky. Tekutina je odeslana do laboratofe na
dalsi testovani. Pro vice informaci viz letacek ,Amniocentéza‘“.

autosomalné dominantni genetické onemocnéni: Existuji
nemoci, kdy k postizeni staci pouze jedna zménéna kopie genu
( mutace). Zmeénény gen je dominantni nad nezmeénéenym
genem. Pro vice informaci viz letacek ,Autosomalné
dominantni dédiénost".

autosomalné recesivni genetické onemocnéni: Existuji
nemoci, kdy k postizeni musi byt 2 zménéné kopie genu.
Zménény gen neni dominantni nad nezménénym genem.
Osoba, ktera ma jenom jednu kopii zménéného genu, je
nepostizeny nosi€. Pro vice informaci viz letacek ,Autozomalné
recesivni dédiénost“

autosomalni: zahrnujici autosomy.

autosomy: Mame 23 part chromosomu .Pary 1-22 se jmenu;ji
autosomy a vypadaji stejné u muze i u zeny. Par ¢ 23 je
rozdilny u muze a zeny a chromosomy se nazyvaji pohlavni.

balancovana translokace: Translokace, pfi které zadny
chromosomovy material neni ztracen ¢i nadbytecny, ale pouze
do$lo ke zméné usporadani. Clovék s balancovanou translokaci
neni obvykle postizen.

burika: Lidské télo je sloZzeno z miliont bunék, které funguiji jako
stavebni kameny. Bunky v rozlicnych cCastech lidského téla
vypadaji rizné a maji rlznou funkci. Kazda bunka (kromé
vajicek u Zzen a spermii u muzl) obsahuje dvé kopie kazdého
genu.
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méfi tloustku prosaknuti Sije. Pokud dit¢ ma napf. Downlv
syndrom ¢&i srde¢ni vadu, Sife prosaknuti mize byt zvySena.

translokace: Prestavba genetického materialu. Cast
chromosomu je zlomena a pfipojena k jinému. ( viz letacek
,Chromosomové translokace®).

ultrazvuk: Bezbolestny test, ktery pouziva ultrazvukové viny,
aby se zobrazilo rostouci dité béhem gravidity matky. Provadi se
bud skrze sténu bfisni nebo pochvou.

uterus: Déloha.
vagina: Porodni kanal, pochva.

vajicko: Matersky prispévek k prvni burice vyvijeciho se plodu.
Obsahuje 23 chromosomu, z kazdého matefského paru
chromosomu jeden. Po spojeni se spermii se vyvine zarodek.

X chromosom: jeden z pohlavnich chromosomu. Zeny maji
dva X chromosomy. Muzi obvykle maji jeden X a jeden Y
chromosom.

X vazana onemocnéni: Genetické postizeni zplsobené mutaci
genu na X chromosomu. X vazana onemocnéni zahrnuiji
hemofilii, Duchenneovu muskularni dystrofii a syndrom fragilniho
X. (viz letacek ,,X vazana dédiénost®).

XX: Obvykla kombinace pohlavnich chromosomu u Zen. Zeny
maji obvykle 2 X chromosomy. Jeden X chromosom je zdédén
od kazdého rodice.

XY: Obvykla kombinace pohlavnich chromosomd u muzu.
Muz dédi X chromosom od matky a Y chromosom od otce.

Y chromosom: Jeden z pohlavnich chromosomu. Muzi maji
jeden’Y a jeden X chromosom. Zeny maji dva X chromosomy.
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potrat: Casny konec t&hotenstvi predtim, nez dité mize prezit
mimo délohu.

pozitivni vysledek: Vysledek testu, ktery ukazuje, ze testovana
osoba ma zménu (mutaci) v genu.

prediktivni testovani: Geneticky test pro onemocnéni, které se
muUze vyskytnout pozdéji béhem Zzivota. Pokud je geneticky test
provadén pro onemocnéni, které se objevi témér stoprocentné
béhem zivota, nazyva se test presymptomatickym.

prenatalni diagnéza: Test béhem téhotenstvi, ktery prokazuje Ci
vylu€uje genetické onemocnéni u ditéte.

presymptomaticky test: Viz prediktivni test.

reciproka translokace: Vyskytne se, pokud se vylomi dva
fragmenty z chromosoml a vyméni si mista. ( viz leta¢ek
,Chromosomové translokace®).

Robertsonska translokace: vyskytne se, pokud se jeden
chromosom pfipoji k druhému. ( viz letacek ,,Chromosomové
translokace®).

rodokmen: Diagram, ktery ukazuje Cleny vasi rodiny, ktefi jsou
a nejsou postizeni genetickym onemocnénim a jejich (resp.
vasi) vzajemnou pribuznost.

spermie: Otcovsky prfispévek ke vzniku nového jedince. Kazda
spermie obsahuje 23 chromosomu: jeden z kazdého paru,
ktery je v otcovskych burnkach. Spermie se spoji s vajickem a
vznikne kompletni bunka. Z této bunky se vyvine détatko.

stér z Cipku: Test doporucen véem zenam, testuji se zmény
bunék délozniho Cipku.

test nuchalni translucence: Ultrazvuk zahlavi ditéte, ktery
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chromosomy: Vlaknité struktury, které se mohou prohlizet pod
mikroskopem a obsahuji geny. Obvykly pocet u Clovéka je 46.
Jeden set (23 chromosomu) dédime od matky a jeden set od
otce.

de novo: Latinska fraze, znamenajici ,Cerstvy“. Pouziva se pri
popisu genu ¢i chromosomu, ktery je Cerstvé zméneén, tzn. ze
oba rodie vysSetfované osoby maji normalni geny i
chromosomy.

delece: Ztrata genetického materialu. Tento termin se uziva
k popsani chybéjici ¢asti jak chromosomu, tak genu. ( viz
letacek ,Chromosomové zmény“)

dédiéné onemocnéni: Takové, které se dedi ( je predavano
Z generace na generaci)

déloha: Cast téla zeny, kde se vyviji plod.

DNA: Chemicka substance, ze které jsou vytvoreny geny a ktera
obsahuje informaci nutnou pro Cinnost téla.

duplikace: Abnormalni opakovani sekvence genetického
materialu v genu ¢i chromosomu. ( Vviz letaCek
,Chromosomové zmény*).

embryo: NejCasnéjsi stadium lidského vyvoje. Embryo se vyviji
z oplozeného vajicka ve velice C€asném stadiu gravidity.
Nevypada dosud jako dité, je tvofeno burikami, ze kterych se
dité vyvine.

fetus: Prenatalni obdobi, kdy se dité vyviji. Zacina koncem
embryonalniho obdobi ( tj. cca 9. tyden po oplozeni) a konci
narozenim ditéte.

gen: Informace potfebna pro praci téla, ktera je obsazena
v chemické formé (DNA) na chromosomech.
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Geneticka onemocnéni: Onemocnéni zplsobené abnormalitou
genu Ci chromosomu.

genetické poradenstvi: Informace a podpora pro lidi, ktefi
vyzaduji genetickou péci.

geneticky: ZpUsobeny geny, tykajici se gend.

geneticky konsultant. Specialista, ktery poskytuje informace a
podporu pacientim, ktefi vyzaduji genetickou péci.

geneticky test: Test, ktery pomUze najit zménu v genu nebo
v chromosomu. Obvykle krevni nebo tkanovy. ( viz letaéek ,,Co
je geneticky test‘)

inverze:Naruseni sekvence genu na uréitém chromosomu ( viz
letacek ,,Chromosomové zmény*“).

inzerce: Vmezereni pridatného genetického materialu do genu
nebo chromosomu. ( viz letacek ,,Chromosomové zmény*).

karyotyp: Popis chromosomovych struktur jedince, vcetné
poctu chromosomd, typu pohlavnich chromosomu ( XX nebo
XY) a kazdé odchylky od normalni chromosomové vybavy.

koncepce: Okamzik spojeni vajicka a spermie, vznik prvni
bunky plodu.

kruhovy chromosom: Konce chromosomu se spoji do
kruhovitého tvaru. ( viz letacek ,,Chromosomové zmény*“).

mutace: Zména v genu. Pokud je gen zménén, mlze byt
zménéna i genetickd informace a zpUsobit zménu funkce
vznikajiciho proteinu. Toto muze zpUsobit genetické
onemocnéni.

nebalancovana translokace: Translokace, kdy pri prestavbé
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chromosomu doslo ke ztraté ¢i nadbytku genetického materialu
(Ci ke ztraté i nadbytku najednou). Mlze se vyskytnout u ditéte
rodice s balancovanou translokaci. ( viz letacek
,Chromosomové translokace®).

negativni vysledek: \Vysledek testu, ktery ukazuje, ze
testovana osoba nema zménu (mutaci) v genu.

nosi¢: Osoba ktera neni v souCasnosti postizena genetickym
onemocnénim, ale nese jednu Spatnou kopii genu. V pfipade
autosomalné recesivni dédi¢nosti nosi¢ nebyva postizen danym
genetickym onemocnénim, v pfipadé autosomalné dominantni
dédiénosti mize byt nosi¢ postizeny genetickym onemocnénim
v pozdéjsim veku.

nosi¢ (chromosomové translokace): U osoby, kterd ma
balancovanou translokaci, zadny chromosomovy material
neni ztracen Ci prebyteény a osoba obvykle neni postizena.

odbér choriovych klkl, CVS: Test, ktery se provadi béhem
gravidity. Z odebranych bunék se testuji geny ¢i chromosomy.
Malé mnozstvi bunék se odebere z vyvijejici se placenty a
odesSle se na testovani do laboratore.( viz letacek ,Odbér
choriovych klkd“)

ovaria: Vajecniky: organy v téle matky, které tvori vaji¢ka.
placenta: Placenta vrista do stény délozni u téhotné Zeny a
dité vyzivuje. Placenta vyrusta z oplodnéného vajicka a obvykle
ma stejné geny jako dité.

pohlavné vazana onemocneéni: Viz X vazana onemocneni.
pohlavni chromosomy: X a Y chromosom. Pohlavni

chromosomy kontroluji, zda je osoba muz &i Zena. Zeny maiji dva
X chromosomy, muzi maji jeden X a jeden Y chromosom.



