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Dédi¢nost vazana na X chromosom

Nasledujici text obsahuje informace o tom, co znamena termin
dédi¢nost vazana na X chromosom a jak jsou na X chromosom
vazané choroby dédény. K porozumeéni dédi¢nosti vazané na X
chromosom je uzite¢né znat geny a chromosomy.

Geny a chromosomy

Nase téla jsou slozena z miliond bunék. Bunky obsahuji kompletni
sadu genl. Geny obsahuji fadu instrukci kontrolujicich rist i celkovy
vyvoj nasSeho téla. Geny jsou také zodpovédné za naSe
charakteristické rysy, jako je barva oci, vysSka, krevni skupina aj.
Kazdy z nas ma tisice genl. VSichni vzdy zdédime dvé kopie gen(.
Jednu kopii od své matky a jednu kopii od svého otce. To je duvod,
pro¢ dédime take télesné a povahové znaky od obou z nich.

Geny jsou ulozeny ve vlaknitych strukturach oznacovanych jako
chromosomy, které jsou ulozeny v jadre bunky. Ve vsech
bunkach mame 46 chromosomu. Dédime vzdy jednu sadu tj. 23
chromosoml 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.
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e Lidé nékdy citi vinu za dédicné onemocneéni, které se v
jejich rodiné vyskytuje. Je dulezité si pamatovat, ze to neni
ni¢i “vina” a ze nikdo z rodiny to nemohl zpusobit.
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Toto je pouze struéna informace o dédi¢énost vazané na X
chromosom; vice informaci najdete na :

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

Databaze pracovist poskytujicich molekularné geneticka
vySetfeni velmi &astych genetickych onemocnéni v Ceské
republice (CZDDNAL)

www.uhkt.cz/nrl/db



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 Zeny prenasetky maji 50% pravdé&podobnost, Ze predaji
zménény gen détem (bez rozdilu pohlavi). Pokud zménény
gen dostane syn, bude postizeny onemocnénim (vzniklym
v dUsledku zménéné funkce genu). Pokud zménény gen
dostane dcera, bude prenaseckou stejné jako jeji matka.

e Muz postizeny onemocnénim vazanym na X chromosom
vzdy prfeda zménény gen vSem svym dceram a ty pak jsou
prenaseckami tohoto onemocnéni. Muz nikdy nepreda
zménény gen svym synim.

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

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

Obrazek 1: Geny, chromosomy a DNA
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Chromosomy ¢€islo 1 az 22 vypadaji stejné u muzl i zen a
nazyvaji se ,autosomy“. Dvacaty treti par chromosomu je vSak
rozdilny u muzl a Zen a nazyva se ,pohlavni chromosomy*“ (nebo
také ,gonosomy“). Existuji dva typy pohlavnich chromosomu -
chromosom X a chromosom Y. Zeny maji za normalnich okolnosti
dva chromosomy X (tj. konstituci XX), kdy zena zdédi jeden
chromosom X od své matky a jeden chromosom X od svého otce.
Muzi maji normalné jeden chromosom X a jeden chromosom Y
(t. konstituci XY). Muz zdédi chromosom X od své matky a
chromosom Y od svého otce. Obrazek ¢&islo 2. ukazuje
chromosomovou vybavu muze, nebot’ posledni par chromosomu
jeXxay.
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Obrazek 2: 23 pard chromosomi usporadanych podle
velikosti. Chromosom 1 je nejvétsi, pfiCemz posledni 2
chromosomy jsou pohlavni chromosomy; jedna se o
chlapce.
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Nékdy se vyskytne zména (mutace) v genu, ktera znemozni jeho
spravné fungovani. Tato zména mUlze zpUsobit genetické
onemocnéni, protoze gen neodpovida spravné na prikazy
organismu. Genetické onemocnéni vazané na X chromosom je
zpusobeno zménou genu leziciho na X chromosomu.

Co je recesivni dédi€nost vazana na X chromosom?

Na X chromosomu je mnoho genud dulezitych pro rlst a vyvoj. Y
chromosom je o mnoho mensi a ma méné genll. Zeny maji dvé
kopie X chromosomu (XX), a proto kdyz je jeden z genu na
jednom X chromosomu zménén, mUze normalni gen na druhém X
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Co kdyz je dité prvnim v rodinég, kdo ma
onemocnéni?

Nékdy se mulze narodit chlapec postizeny onemocnénim
vazanym na X chromosom jako prvni v celé rodiné. To se mlze
stat, kdyz ke zméné genu dojde ve vajicku Ci ve spermii, ze
kterych budouci dité vznikne. To pak ma zménény gen ve vSech
bunkach svého téla a muze zménény gen predat dale svym
détem .

Testovani prenasecstvi a vySetfovani v téhotenstvi

Pro rodiny a jednotlivce, u nichz se v rodiné vyskytlo dédi¢né
onemocnéni vazané na X chromosom, je k dispozici mnoho
moznosti vySetrovani. Testy na prenasecstvi |ze délat u zdravych
zen ke zjisténi, zda nesou zménény gen. Tato informace je
uziteCna pro planovani téhotenstvi. Pro néktera onemocnéni
vazana na X chromosom je mozné provést test v téhotenstvi, aby
se zjistilo, zda dité onemocnéni zdédilo (vice informaci o téchto
testech je k dispozici v informacnich materidlech o CVS a o
amniocentéze). Konkrétni moznosti testovani je vhodné
konzultovat s vasim osetfujicim Iékarem.

Ostatni rodinni pfislusnici

Je-li nékdo v rodiné postizen onemocnénim vazanym na X
chromosom nebo je pro takové onemocnéni prenasecem, je
vhodné to prodiskutovat s ostatnimi ¢leny rodiny. Da to ostatnim
zenam v rodiné moznost, budou-li mit zajem, nechat se vySetfit
na prenasecstvi. Tato infformace muze také napomoci stanoveni
diagnoézy u dalsich ¢&lenl rodiny. To mUze byt dulezité zejména
pro ty ¢leny rodiny, ktefi jiz déti maji nebo si je v budoucnosti preji
mit.

Pro nékteré lidi muze byt obtizné fici rodiné o dédi¢ném
onemocnéni. Mohou mit strach, Zze zplsobi v rodiné obavy. V
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chromosomu. Je to proto, Ze muzi vzdy svym synim piedavaji Y
chromosom (kdyz predaji X chromosom, narodi se dcera).

Obr. 4: Jak jsou znaky vazané na X chromosom prenaseny
od postizeného muze

Postizeny Nepostizena
muz zena

Normailni gen

Mutovany gen

PrenaseCka PirenaseCka Nepostizeny Nepostizeny
muz muz

5

chromosomu zménu vyrovnat. V takovém pripadé je pak zena
zdravou nosi¢kou onemocnéni vazaného na X chromosom. Byt
nosiCkou znamena, ze nema onemocneni, ale prenasi zménénou
kopii genu. V nékterych pripadech mohou zeny nosi¢ky mit mirné
priznaky daného onemocnéni.

Muzi maji jeden X a jeden Y chromosom (XY), a proto kdyz je
néktery z genll na X chromosomu zménén, nema muz jinou kopii
genu, ktera by mohla zménu vyrovnat. Takovy muz bude postizen
danym onemocnénim. Onemocnéni, ktera se dédi timto
zpusobem, se nazyvaji recesivni onemocnéni vazana na X
chromosom. Priklady takovych onemocnéni jsou hemofilie
A ,Duchennova svalova dystrofie a Syndrom fragilniho X.

Dominantni dédi¢nost vazana na X chromosom

Ackoli vétsina na X chromosom vazanych onemocnéni (jednotek)
je recesivni, velmi vzacné mohou byt i na X chromosom vazana
onemocnéni prenasena dal dominantné. To znamena, ze i kdyz
zena zdédi jednu normalni kopii a jen
jednu zmeénénou kopii genu, tato jedna
kopie zménéného genu u ni postaci ke
vzniku onemocnéni. Kdyz muz zdedi
zménény X chromosom bude téz
postizen onemocnénim, nebot muzi
maji jen jeden chromosom X. Postizena
zena ma 50% (1/2) riziko, ze bude mit
postizené déti (syny i dcery). Postizeny
muz bude mit vSechny dcery postizené,
ale vsichni jeho synové budou ne-
postizeni.
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Jak jsou recesivni onemocnéni vazana na X
chromosom dédéna?

Obr. 3: Jak jsou znaky vazané na X chromosom pienaseny z
zeny na muze

Prfenasecka Nepostizeny muz

N

Normailni gen

Mutovany gen

PrenaseCka Nepostizena Nepostizeny Postizeny
zena muz muz
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Ma-li zena prenase¢ka syna, preda mu bud X chromosom
s normalnim genem, nebo zménény (mutovany) X chromosom.
Kazdy syn ma proto 50% (1/2) riziko, ze zdédi zménény gen a
bude postizen onemocnénim. Stejné tak je 50% (1/2) Sance, ze
syn zdédi normalni gen. V tom pfipadé nebude postizen
onemocnénim. Tato Sance zlstava v kazdém téhotenstvi
stejna.

Ma-li zena prenaseCka dceru, preda ji bud X chromosom
s normalnim genem, nebo zménény (mutovany) X chromosom.
Kazda dcera ma tedy 50% (1/2) riziko, ze zdédi zméneény gen.
Pokud se tak stane, je dcera pfenasecCkou stejné jako jeji matka.
Stejné tak je 50% (1/2) Sance, ze dcera zdédi normalni gen. V
tom pfipadé nebude pfenaseckou a zcela jisté nebude postizena
onemocnénim. Tato Sance zlstava v kazdém téhotenstvi
stejna.

Pokud ma muz postizeny chorobou vazanou na X
chromosom dceru, vzdy ji pfeda zménény gen. Je to proto, ze
muzi maji jen jeden X chromosom a ten davaji dceram. VSechny
dcery proto budou prenasec¢kami. Dcery obvykle nejsou postizeny
onemocnénim, ale maji riziko, ze budou mit postizené syny.

Pokud ma muz postizeny chorobou vazanou na X
chromosom syna, jeho syn nikdy nezdédi zménény gen na X



