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Autozomovo dominantna
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Autozémovo dominantna dedi¢nost’

Tento letdk Vam prinasa informacie o tom, ¢o znamena pojem
autozémovo dominantna dedi¢nost’ a ako sa dedia dominantne
dedicné znaky. Pre pochopenie principov autozémovo
dominantnej dedi¢nosti je potrebné najskér nie€o vediet o
génoch a o chromozémoch.

Gény a chromozémy

Nase telo sa sklada z milibnov buniek. Vac¢sina buniek obsahuje
kompletnu sadu génov. Mame tisice génov, ktoré pdsobia ako
subor pokynov riadiacich nas rast a vébec fungovanie celého
nasho tela. Gény su zodpovedné za mnohé z nasich vlastnosti
ako je farba o€i, krvna skupina alebo vyska.

Gény su nesené na vlaknitych mikroskopickych Strukturach
umiestnenych v jadre bunky, nazyvanych chromozémy. Vo
vacsine buniek mame obvykle 46 chromozdémov. Chromozomy
dedime od svojich rodiCov - 23 chromozémov od matky a 23
chromozémov od otca, Cize spolu mame dve sady po 23
chromozémoch, resp. 23 parov chromozémov. Pretoze
chromozomy sa skladaju z génov, dedime z vacsiny génov dve
képie - po jednej kdpii od kazdeho z rodi¢ov. To je dbvod, preco
sa zvyCajne podobame nasim rodi€om. Chromozémy, a teda i
gény, su tvorené chemickou latkou, ktora sa nazyva DNA.

Niekedy mdéze vzniknut v jednej kopii génu zmena (mutacia),
ktora spbsobi jeho vyradenie z funkcie. Tato zmena méze
nasledne podmienit rozvoj genetickej choroby, pretoZze gén
nedava telu spravne instrukcie - neplni svoju funkciu.
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PRESOV

Alpha medical a.s., Geneticka ambulancia
Adresa: Hollého 14

080 01 Presov

Tel: 051 7011 417, 232

Email: presov@alphamedical.sk

SPISSKA NOVA VES

Oddelenie lekarskej genetiky NsP a.s.
Adresa: Janskeho 1

052 01 SpiSska Nova Ves

Tel: 053 4199 246, 247

Email: geneticka.ambulancia@nspsnv.sk

TRENCIN

Oddelenie lekarskej genetiky FN
Adresa: Legionarska 28

911 71 Trencin

Tel: 032 6566 796

Email: valachova@fntn.sk

ZILINA

Oddelenie lekarskej genetiky NsP
Adresa: Spanyola 43

01207 Zilina

Tel: 041 5110 245, 698

Email: cisgen@nspza.sk

Obrazok 1: Gény, chromozémy a DNA

SR 7

}‘\Chromozémy - 23 parov

Chromozém je
tvoreny génmi

© Clinical Skills Ltd

Co je to autozémovo dominantna dedi¢nost’?

Niektoré choroby sa v rodine odovzdavaju dominantnym
spbésobom. Znamena to, Ze postihnutd osoba zdedi jednu
normalnu képiu daného génu, a jednu zmenenu, €iZze mutovanu.
Tato mutovana kopia je vSak ,dominantnd@“ - teda jej vplyv
prevazi nad vplyvom zdravej kdpie génu, a preto sa u postihnutej
osoby prejavi geneticka choroba. To, akd choroba sa prejavi
u postihnutej osoby, zalezi na tom, ktory gén je zmeneny
(mutovany) a aka je jeho normalna funkcia v organizme.

Niektoré autozomovo dominantné choroby sa prejavia ihned po
narodeni, kym iné omnoho neskér, az v dospelosti. Tie sa preto
nazyvaju aj chorobami s neskorym nastupom. Medzi
autozOmovo dominantné choroby patria napriklad polycystické
oblicky dospelych, Huntingtonova choroba alebo
neurofibromato6za.
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Ako sa dedia dominantne podmienené choroby?

Obrazok 2: Ako rodi¢ia odovzdavaju svojim detom gény pre
dominantné choroby

Postihnuty

Nepostihnuty

Normailny gén &

Poskodeny gén

Postihnuty Postihnuty Nepostihnuty Nepostihnuty

Tel: 055 640 3233, 3230, 2140
Email: genetikaodd.snp@fnlp.sk

Geneticka ambulancia Detskej fakultnej nemocnice,

I. Klinika deti a dorastu LF UPJS a DFN

Adresa: Tr. SNP 1

040 66 Kosice

Tel: 055 640 2530, 2393, 4129

Email: barbjane1@yahoo.com
jana.behunova@upjs.sk

LUCENEC

Ambulancia lekarskej genetiky
Adresa: Ul. Dukelskych hrdinov 2
984 01 Lucenec

Tel: 0902 152665

Email: kvamagen@stonline.sk

MARTIN

Oddelenie lekarskej genetiky, Martinska fakultna nemocnica
Adresa: Kollarova 2

036 59 Martin

Tel: 043 4203 887

Email: krsiakova@mfn.sk

Martinska geneticka ambulancia, M-Genetik, s.r.o.
Adresa: Mudroriova 7

036 01 Martin

Tel: 043 4222 778

Email: mgenetik@zoznam.sk

NITRA

GENET,s.r.o.

Adresa: Spitalska 6,

949 01 Nitra

Tel: 037 6545 668

Email: barosjana@hotmail.com
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Oddelenie lekarskej genetiky, Ustav laboratérnych ]
vySetrovacich metéd, Onkologicky ustav sv. Alzbety (OUSA)
Adresa: Heydukova 10

812 50 Bratislava

Tel: 02 592 49 574, 576, 575

Email: emassaro@ousa.sk

Oddelenie klinickej genetiky, Novapharm s.r.o., Zelezniéna
nemocnhica a poliklinika

Adresa: Sancova 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

BANSKA BYSTRICA

Oddelenie lekarskej genetiky FNsP F.D. Roosevelta
Adresa: Nam. L. Svobodu 1

975 17 Banska Bystrica

Tel: 048 441 3378, 3380

Email: dkantarska@nspbb.sk

HUMENNE

GEN-IM s.r.o

Adresa: Poliklinika, Ul. 1.maja 21

066 01 Humenné

Tel: 057 7706572

Email: miroslav.vasil@alphamedical.sk
mvasil@stonline.sk

KOSICE

Oddelenie lekarskej genetiky, FN L. Pasteura
Adresa: Tr. SNP 1

041 90 Kosice
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Chory rodi¢ s jednym mutovanym génom méze svojmu dietatu
odovzdat’ bud normalny alebo mutovany gén - a to s rovnakou
pravdepodobnostou. Z toho dévodu kazdé z jeho deti ma 50%
pravdepodobnost’ (resp. riziko 1:2) zdedenia mutovaného génu,
a tym aj dominantnej choroby.

Takisto pravdepodobnost, Ze dieta od svojho postihnutého
rodi¢a zdedi normalny gén, je 50%. V tom pripade toto dieta
bude zdravé, a nehrozi ani Ziadne riziko prenosu danej choroby
na jeho buducich potomkov.

To, €i sa na dieta prenesie gén mutovany, alebo normalny,
je jav uplne nahodny. Tato pravdepodobnost’ (50%) zostava
rovnaka pre kazdé dalSie tehotenstvo, a nie je ovplyvnena
pohlavim diet’at’a.

Preco sa niekedy zda, ze sa geneticka choroba v
jednej generacii neobjavila?

Niektoré autozémovo dominantné choroby mézu mat rézne
zavazny priebeh i u €lenov jednej rodiny. Tento jav se nazyva
variabilna expresivita. V skutoénosti dana dominantna choroba
nevynechava generaciu, ale méze mat velmi mierny priebeh,
takZze postihnuté osoby vyzeraju ako zdravé. Niektori dokonca
ani sami nemusia vediet, Ze trpia nejakou genetickou chrobou.
Typickym prikladom je lahky priebeh neurofibromatézy.

U chordb, ktoré sa zacCinaju prejavovat v neskorSom veku (€asto
az v pozdnej dospelosti, napr. dedi€na rakovina prsnika alebo
Huntingtonova choroba), mézu fudia zomriet kvéli uplne inej
priC¢ine eSte skoér, ako sa u nich objavia priznaky tejto dedi¢nej
choroby; alebo im jednoducho nikto neurcil spravnu diagnézu.
Napriek tomu rodiCia mozu preniest tuto dominantne dedi¢nu
chorobu na svojich potomkov.
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Co ak je vysetrovana osoba prvou v rodine, u koho
sa choroba vyskytla?

Niekedy sa stane, Ze sa v rodine narodi dieta s autozémovo
dominantnou chorobou, hoci sa tato choroba u nikoho
v pribuzenstve dovtedy nevyskytla. To méze byt ddosledkom
novo vzniknutej mutacie daného génu v jednej z pohlavnych
buniek, & uz vo vajicku, alebo v spermii, ktoré dali vznik
dietatku. V tomto pripade ani jeden z rodi€ov nie je postihnuty, a
pravdepodobnost, Ze sa choroba vyskytne u dalSieho dietata
tychto rodi¢ov je velmi nizka (avSak nie uplne nulova). V kazdom
pripade je nutné tuto zalezitost konzultovat s lekarom, idealne
s klinickym genetikom. Je délezité vediet aj to, Ze osoba
s novovzniknutou mutaciou ju méze preniest na svojich
potomkov opat' s pravdepodobnostou 50%.

Genetické vysetrenie v tehotenstve

Niektoré autozobmovo dominantné choroby je mozné
diagnostikovat uz u plodu pocas tehotenstva (pre viac informacii
vid letaciky o CVS a Amniocentéze). To, Ci je mozné danu
chorobu diagnostikovat' v tehotenstve, urci vas lekar v spolupraci
s klinickym genetikom.

Ostatni ¢lenovia rodiny

Ak sa u niekoho v rodine vyskytne autozomovo dominantna
choroba, bolo by vhodné to prediskutovat aj s ostatnymi ¢lenmi
rodiny. Tato informacia moéze byt uzito€na pri stanoveni
diagndzy i u ostatnych rodinnych prislusnikov. Zvlast dolezité to
je pre pribuznych, ktori uz maju deti, alebo ktori este len planuju
rodinu.

Pre niektorych fudi moze byt zloZité povedat rodine o dedi¢nej
chorobe. Mézu sa hanbit, alebo mat’ strach, Ze vyvolaju obavy
v celej rodine. V niektorych rodinach pribuzni navzajom stratili
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Orphanet - volne pristupné webové stranky s informaciami o
vzacnych chorobach, klinickych testoch, liekoch a kontaktoch na
svojpomocné skupiny v celej Eurépe (v hlavnych eurdpskych
jazykoch).

www.orpha.net

IBIS - volne pristupné webové stranky s informaciami o
vrodenych vyvojovych chybach a genetickych chorobach a
moznostiach ich prevencie, o planovani tehotenstva,
teratogénoch a genetickom poradenstve (v angliCtine,
SpanielCine, ukrajin€ine, rustine... )
http://www.ibis-birthdefects.org/start/index.htm
http://www.ibis-birthdefects.org/index.htm

....dal8ie informacie na vasej najbliZSej genetickej ambulancii:

BRATISLAVA

Centrum lekarskej genetiky FNsP, Nemocnica Staré mesto
Adresa: Americké nam. 3

813 69 Bratislava

Tel: 02 5296 8855, 02 5293 1483

Email: genetika@faneba.sk

Oddelenie klinickej genetiky FNsP, pracovisko Kramare
Adresa: Limbova 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 lekarskej genetiky, Narodny onkologicky ustav
Adresa: Klenova 1

833 10 Bratislava

Tel: 02 59378485

Email: denisa.ilencikova@nou.sk
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Praderov-Williho syndrém
http://www.pwsyndrom.sk/

Williamsov syndrém
http://www.spolws.sk/Co-je-williamsow-syndrom.html

Gilbertov syndrom
http://www.qilbert.wbl.sk/

Marfanov syndrom
http://marfan.szm.sk/
http://www.bedekerzdravia.sk/?main=article&id=334

Ataxia-teleangiektazia
http://www.ataxia-teleangiectazia.estranky.sk/clanky/o-diagnoze/
ataxia-teleangiectasia- luis-barovej-syndrom

Ceské stranky:

Genetika - Cesky zdroj informacii o genetike.
www.genetika.wz.cz/genealogie.htm

Databaza pracovisk CR poskytujicich molekularno-genetické
vySetrenia CastejSich genetickych ochoreni (CZDDNAL)
www.uhkt.cz/nrl/db

Spole&nost Iékafské genetiky Ceské Iékaiské spoleénosti
J. E. Purkyné;

www.slg.cz

Ostatné zahrani¢né zdroje:

EuroGentest - volne pristupné webové stranky s informaciami o
genetickom vySetreni (v anglitine a ostatnych eurdpskych
jazykoch).

www.eurogentest.org
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kontakt, a tak je pre nich tazké znovu sa stretnut. Genetik-
Specialista ma vacésinou dost’ skusenosti s rodinami v podobnych
situaciach, a mdéze vam ponuknut radu ako prejednat tieto
zalezitosti s ostatnymi ¢lenmi rodiny.

Je dolezité si zapamatat’

. Pre vznik autozOmovo dominantnej choroby staci, aby
Clovek zdedil iba jednu kopiu mutovaného génu.
Pravdepodobnost tejto udalosti je 50% a neda sa nic¢im
ovplyvnit, vyber je Uplne nahodny. To plati aj pre kazdé
dalSie tehotenstvo, bez ohfadu na pohlavie dietata.

. Mutovany gén se neda opravit, zmena-mutacia je pritomna
po cely Zivot

. Mutovanym génom sa neda ,nakazit“ od chorého. Ludia

s autozomovo dominantnou chorobou mézu byt napriklad

darcami krvi.

. Ludia €asto citia vinu za geneticku chorobu, ktora postihla
ich rodinu. Je ddlezité si uvedomit, Ze to nie je nicia chyba,
a Ze nikto z rodiny ni¢im nespésobil vznik a existenciu
tychto chordb.




Toto je iba struény sprievodca dominantnou dedi¢nostou.
Viac informacii najdete na tychto adresach:

Genetizacia mediciny XXI. storoia - informacno-edukacna
stranka o ulohe genetiky v medicine. Subor prac v pdf formate
pojednavajucich o podstate dedi€nosti, o Struktire DNA a
chromozémov, o indikaciach a metodach genetického
vySetrenia, aj o biochemicko-molekulovych aspektoch vySetreni
pri dedicnych metabolickych chorobach a inych genetickych
poruchach. Autori: Centrum Lekarskej Genetiky FN Bratislava,
Ustav Biologie a Genetiky LF UK Bratislava.

http://www.prorecsk.sk/post/genetizacia-mediciny-xxi-storocia-
16/

Bioweb.genezis.eu - informacno-edukacna stranka o genetike
ako vede vSeobecne, aj uzSie o fudskej genetike, o typoch
dedi¢nosti, chromozémovych mutaciach, genetickych
chorobach...
http://www.bioweb.genezis.eu/index.php?cat=7&file=clovek

Kontakty na pracoviska molekulovo-genetickej diagnostiky -
Slovensko:

Centrum lekarskej genetiky, Usek molekulovej a biochemickej
genetiky FN Staré mesto
http://www.nspr.sk/Nemochnica-Stare-Mesto/stare-mesto/sm_clg/
index.htm

http://www.szu.sk/katedry/katedra.htm|?polozka id=2876887
Priloha 12 - ponukovy list vysetrenia 2.pdf

Genexpress s. I. 0.
http://genexpress.sk/

Gendiagnostica s. r. 0.
http://www.gendiagnostica.sk/

Medgene s. r. 0.
http://www.medgene.eu/index.html

Dalsie informaéné stranky a kontakty na spoloénosti:

Centrum prenatalnej diagnostiky, s.r.o - prenatalna diagnostika
http://www.3dultrazvuk.sk/

Spina bifida a hydrocefalus
http://www.sbah.sk/

Downov syndrém
http://www.downovsyndrom.sk/sds/

Turnerov syndrém
http://www.turnerovsyndrom.sk/

5p- syndrém
http://primar.sme.sk/c/4116645/syndrom-macacieho-placu-cri-
du-chat-syndrom-5p-syndrom.html|




