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chromozémov jeden. Po spojeni vajicka so spermiou sa vyvinie
zaklad dietata.

X CHROMOZOM: jeden z pohlavnych chromozémov. Zeny majti
dva X chromozémy. Muzi majua obvykle jeden X a jeden Y
chromozém.

X VIAZANE CHOROBY: Genetické choroby spdsobené mutaciou
(zmenou) génu na X chromozéme. X viazané choroby zahfhaju
napriklad hemofiliu, Duchenneovu svalovu dystrofiu, farboslepost,
syndréom fragilného X a iné ( vid' letacik ,,X viazana dedi€nost™).

XX: Obvykla kombinacia pohlavnych chromozémov u Zien. Zeny
maju za normalnych okolnosti dva X chromozémy. Od kazdého z
rodiov zdedia jeden X chromozém.

XY: Obvykla kombinacia pohlavnych chromozémov u muzov.
Muz dedi X chromozém od matky a Y chromozém od otca.

Y CHROMOZOM: Jeden z pohlavnych chromozémov. Muzi
maju jeden Y a jeden X chromozém. Zeny maju dva X
chromozémy.
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Geneticky slovnik

AMNIOCENTEZA: Vykon ktory sliZi na vy$etrenie chromozémov
alebo génov plodu. Dieta je v maternici obklopené plodovou
vodou, ktora obsahuje bunky jeho koze. Malé mnoZstvo tejto vody
sa odobera tenkou ihlou cez brusnu stenu matky. Tekutina je
potom odoslana do laboratéria na vySetrenie. Viac informacii
najdete v letaku ,Amniocentéza“.

AUTOZOMOVO DOMINANTNA GENETICKA CHOROBA:
Existuju choroby, pri ktorych na prejavenie priznakov staci iba
jedna zmenena koépia génu - mutacia (za normalnych okolnosti
ma Clovek z kazdého génu dve normalne képie). Zmeneny gén je
nad nezmenenym génom dominantny. Viac informacii vid letacik
,Autozoémovo dominantna dedi¢nost™.

AUTOZOMOVO RECESIVNA GENETICKA CHOROBA: Existuju
choroby, pri ktorych na prejavenie priznakov musi mat’ postihnuta
osoba 2 zmenené (mutované) koépie génu, kazdu od jedného
rodi¢a. Zmeneny gén nie je dominantny nad nezmenenym génom.
Osoba, ktora ma len jednu képiu zmeneného génu, je nepostihnuty
prenasa¢ (nosi¢). Viac informacii vid leta¢ik ,Autozémovo
recesivna dedi¢nost™

AUTOZOMOVY: zahffiajlci autozomy.

AUTOZOMY: Mame 23 parov chromozémov. Pary s &islami 1-22
sa nazyvaju autozémy a vyzeraju rovnako u muza aj u zeny. Par
¢. 23 je u muza a Zeny rozdielny, a chromozémy sa nazyvaju
pohlavné.

BALANSOVANA TRANSLOKACIA: Translokacia, pri ktorej
Zziadny chromozémovy material nie je strateny, ani nadbyto¢ny,
ale doslo iba ku zmene usporiadania. Clovek s balansovanou
(vyvazenou) translokaciou nie je obvykle postihnuty. Viac
informacii vid' letacik “Translokacie”.
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ROBERTSONSKA TRANSLOKACIA: Vyskytne sa, ak sa jeden
chromozém  pripoji k druhému (vid letadik ,,Chromozémové
translokacie®).

RODOKMEN: Diagram, ktory ukazuje vzajomné pribuzenské
vztahy medzi ¢lenmi vasej rodiny, a to, ktori z nich su a ktori nie su
postihnuti genetickou chorobou.

SPERMIA: Otcovsky prispevok ku vzniku nového jedinca. Kazda
spermia obsahuje 23 chromozémov: jeden z kazdého paru, ktory
je v otcovskych bunkach. Spermia sa spoji s vajickom a vznikne
kompletna bunka. Z tejto bunky sa postupne vyvinie dietatko.

STER Z CAPIKA MATERNICE (CYTOLOGIA): Test ktory je
sucastou preventivnej gynekologickej prehliadky, vySetruje sa
pritomnost zmien buniek ¢apika maternice.

TEST NUCHALNEJ TRANSLUCENCIE: Ultrazvuk zahlavia
plodu, ktory meria hrubku presiaknutia S$ije, vykonava sa
najCastejSie okolo 12. tyzdna tehotenstva. Ak ma dieta napr.
Downov syndréom, Turnerov syndrém, alebo srdcovu chybu, hrabka
presiaknutia méze byt zvySena.

TRANSLOKACIA: Prestavba genetického materialu. Cast

chromozému je zlomena a pripojena k inému. (vid letak
,Chromozomové translokacie*).

ULTRAZVUK: Bezbolestny test, ktory pouziva ultrazvukové viny,
aby sa zobrazilo rastuce dieta poc€as gravidity matky. VySetrovanie
sa vykonava bud cez brusnu stenu, alebo cez posvu.

UTERUS: Maternica.

VAGINA: Posva, porodny kanal.

VAJICKO: Matersky prispevok k prvej bunke budiceho dietata.
Obsahuje 23 chromozémov, z kazdého materského paru
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OVARIA (VAJECNIKY): Zenské pohlavné #fazy - organy v tele
matky, v ktorych sa tvoria vajicka a Zenské pohlavné hormoény.

PLACENTA: Organ, ktory zvnutra vrastda do steny maternice
tehotnej Zeny, a cez ktory sa dieta vyZivuje. Placenta vyrasta
z oplodneného vajicka, a obvykle ma rovnaké gény ako dieta.

POHLAVNE VIAZANE CHOROBY: Vid X viazané choroby.

POHLAVNE CHROMOZOMY: X chromozém a Y chromozém.
Pohlavné chromozémy uréuju, &i je osoba muz alebo Zena. Zeny
maju dva X chromozémy, muZi maju jeden X a jeden Y
chromozoém.

POTRAT (ABORT): PredCasny koniec tehotenstva - eSte predtym,
nez dieta méze prezit mimo maternice.

POZITIVNY VYSLEDOK: Vysledok testu, ktory ukazuje, ze
testovana osoba ma zmenu (mutaciu) v géne.

PREDIKTIVNE TESTOVANIE: Geneticky test na chorobu, ktora
eSte nema priznaky, ale méze sa vyskytnut neskér pocas Zivota
(napriklad pri familialnej rakovine prsnika). Ak sa geneticky test
robi pre chorobu, ktora sa u nositela mutacie objavi takmer
stopercentne pocas Zivota, tento test sa niekedy nazyva aj
presymptomatickym (napriklad Huntingtonova chorea).

PRENATALNA DIAGNOZA: Test potas tehotenstva, ktory u
dietata v maternici méze dokazat' &i vylucit konkrétnu geneticku
chorobu.

PRESYMPTOMATICKY TEST: Vid prediktivny test.
RECIPROCNA TRANSLOKACIA: Vyskytne sa, ked sa z

chromozémov vylomia dva fragmenty a vymenia si miesta (vid
letacik ,,Chromozomové translokacie®).
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BUNKA: Ludské telo je zlozené z milibnov buniek, ktoré funguju
ako stavebné kamene. Bunky v rozlicnych €astiach fudského tela
vyzeraju rézne a maju aj réznu funkciu. Kazda bunka (okrem
vajicok u Zien a spermii u muzov) obsahuje dve kopie kazdého
génu.

DE NOVO: Latinska fraza, znamenajuca “novy, Cerstvy“. PouZiva
sa pri popise génu i chromozému, ktory bol ¢erstvo zmeneny,
tzn. Ze bol zmeneny u probanda, a obaja rodi¢ia vySetrovanej
osoby (probanda) maju normalne gény ¢i chromozémy.

DELECIA: Strata &asti genetického materialu. Tento termin sa
pouziva na popisanie chybajucej Casti chromozému, alebo 3aj
génu (vid letacik ,Chromozémové zmeny*).

DEDICNA CHOROBA: Choroba, ktora sa dedi (prendsa sa z
generacie na generaciu).

DNA: Chemicka substancia, z ktorej su vytvorené gény a ktora
obsahuje informaciu potrebnu pre ¢innost tela.

DUPLIKACIA: Abnormalne opakovanie sekvencie genetického
materialu v géne ¢i chromozéme. (vid letacik ,Chromozémoveé
zmeny").

EMBRYO: V¢asné stadium fudského vyvoja. Embryo sa vyvija vo
velmi v€asnom §tadiu gravidity po oplodneni vajiCka spermiou.
Nevyzera este ako dieta, je tvorené bunkami, z ktorych sa neskér
vyformuje dieta.

FETUS: Plod - dietatko vyvijajuce sa v maternici, ktoré na rozdiel
od embrya ma uz vyvinuté zaklady vSetkych organov. Fetalne
obdobie je prenatalne obdobie, ktoré nasleduje po embryonalnom
obdobi (cca po 9-12. tyZzdni po oplodneni), a kon€i narodenim
dietata.

GEN: Informacia potrebna pre stavbu a fungovanie tela, ktora je
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obsiahnuta v chemickej forme (DNA) na chromozémoch.

GENETICKE CHOROBY: Choroby alebo zvlastnosti zapri¢inené
abnormalitou génu ¢i chromozému.

GENETICKE PORADENSTVO: Poskytovanie informacii a podpory
pre ludi, ktori vyZaduju geneticku starostlivost. Na Slovensku je
vykonavana iba lekarmi-Specialistami (lekarskymi genetikmi).

GENETICKY: Sposobeny génmi, stvisiaci s génmi.

GENETICKY TEST: Test, ktory méze poméct najst zmenu v géne
alebo v chromozéme. Obvykle sa vySetruje z krvi, pripadne z
tkaniva (vid' letacik ,,Co je genetické testovanie®).

CHROMOZOMY: Vlaknité Struktary, ktoré s viditelné pod
mikroskopom a obsahuju gény. Obvykly poget chromozémov u
Cloveka je 46. Jednu polovicu (23 chromozémov) dedime od matky
a druhu polovicu od otca.

INVERZIA: Narusenie priebehu génov na uréitom chromozéme
ur€itym spdsobom /doslova: “prevratenie naopak”, tu: obratenie
useku chromozému o 180°/ (podrobnejSie vysvetlenie vid letacik
,Chromozoémové zmeny*).

INZERCIA: Vsunutie nadbytoéného genetického materialu do
génu alebo chromozému (vid letacik ,,Chromozémové zmeny*).

KARYOTYP: Popis struktury chromozémov jedinca, vratane poctu
chromozémov, typu pohlavnych chromozémov (XX alebo XY) a
kazdej odchylky od normalnej chromozdémovej vybavy.

KONCEPCIA: Oplodnenie. Okamih spojenia vajicka a spermie,
ktory dava vznik prvej bunke plodu.

KRUHOVY CHROMOZOM (PRSTENCOVY alebo “RING”
CHROMOZOM): Konce chromozému sa spoja a vytvoria

kruhovity tvar (vid' letacik ,,Chromozémové zmeny”).

MATERNICA (UTERUS): Cast tela zeny - svalovy organ, vo vnutri
ktorého sa pocas tehotenstva vyvija plod.

MUTACIA: Zmena v géne. Niekedy zmena génu mdze sposobit aj
poskodenie genetickej informacie a zmenu jeho funkcie. To moze
byt priCinou genetickej choroby.

NEBALANSOVANA TRANSLOKACIA: Translokacia, pri ktorej
doSlo po prestavbe chromozémov ku strate & nadbytku
genetického materialu (alebo ku strate aj nadbytku zarover). Méze
sa vyskytnut u dietata rodi¢ov s balansovanou translokaciou (vid
letak ,,Chromozomové translokacie®).

NEGATIVNY VYSLEDOK: Vysledok testu, ktory ukazuje, Ze
testovana osoba nema zmenu (mutaciu) v géne.

PRENASAC (NOSIC): Osoba ktora nie je navonok postihnuta
genetickou chorobou, ale nesie jednu nespravnu képiu génu. V
pripade autozomovo recesivnej dedi¢nosti nosi¢ nebyva
postihnuty danou genetickou chorobou, v pripade autozémovo
dominantnej dediCnosti moéze byt postihnutie prenasaca
genetickou chorobou zjavné az v neskorSom veku.

PRENASAC CHROMOZOMOVEJ TRANSLOKACIE: Osoba,
ktora ma vyvazenu (balansovanu) translokaciu chromozémov;
Ziadny chromozémovy material nie je strateny i nadbytoény a
osoba obvykle nie je postihnuta.

ODBER CHORIOVYCH KLKOV, CVS: Vysetrenie buniek
odobratych po€as tehotenstva na testovanie génov ¢i
chromozémov pri podozreni na uriti konkrétnu geneticku
chorobu plodu. Malé mnozstvo buniek sa odoberie z vyvijajucej sa
placenty a zasSle sa na testovanie do laboratéria (vid letacik
,Odber a vysetrenie choriovych klkov*)



