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Tel: 037 6545 668
Email: barosjana@hotmail.com

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 Trendin

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

Preklad: Jana Behunova (August az December 2008) barbjane1@yahoo.com
Tato praca bola podporena projektom Eurogentest v ramci Eurépskeho 6. RP;
Cislo kontraktu -NoE 512148

Vytvorené podfa informaénych letakov vypracovanych nemocnicami Guy's a St.
Thomas Hospital, Londyn a IDEAS-Genetic Knowledge Park.

Tato praca bola podporena projektom Eurogentest v ramci Eurépskeho 6. RP;
Cislo kontraktu -NoE 512148

llustracie : Rebeca J Kent Genetic
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Chromozomové translokacie

Tento letaCik vysvetluje, ¢o su to chromozémové translokacie,
aka je ich dedi¢nost a kedy mézu spdsobit genetické choroby.
Tieto informacie su urCené na zlepSenie pochopenia pojmov,
s ktorymi sa mézete stretnut’ po€as genetickej konzultacie.

Co st gény a chromozémy ?

Nase telo sa sklada z milibnov buniek. Vacsina buniek obsahuje
kompletnu sadu génov. Mame tisice génov, ktoré pésobia 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 chromozémov. Chromozémy
dedime od svojich rodi¢ov - 23 chromozémov od matky a 23
chromozébmov od otca, Cize spolu mame dve sady po 23
chromozémoch, resp. 23 parov chromozdédmov. PretozZe
chromozémy sa skladaju z génov, dedime z vacsiny génov dve
képie - po jednej képii od kazdého z rodiCov. To je dévod, preco
sa zvyCajne podobame naSim rodiCom.
Chromozémy, a teda i gény, su tvorené
chemickou latkou, ktora sa nazyva DNA.
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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

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
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812 50 Bratislava
Tel: 02 592 49 574, 576, 575
Email: emassaro@ousa.sk

Oddelenie klinickej genetiky, Novapharm s.r.o., Zelezniéna
nemochica 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

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 KosSice

Obrazok 1: Gény, chromozémy a DNA

Chromozém je
tvoreny génmi

© Clinical Skills Ltd

Chromozémy Cislo 1 az 22 (pozrite obrazok 2) vyzeraju rovnako u
muzov aj zien a nazyvaju sa ,autozémy“. Par chromozémov Ccislo
23 sa vSak u muZov a Zien liSi, a je nazyvany ,pohlavné
chromozébmy“ (alebo tiez ,gonozdémy®). Existuju dva typy
pohlavnych chromozémov - chromozém X a chromozém Y. Zeny
maju za normalnych okolnosti dva chromozémy X (tj. kombinaciu
XX), priCom Zena dedi jeden chromozém X od svojej matky a
jeden chromozém X od svojho otca. Muzi maju Standardne jeden
chromozém X a jeden chromozdém Y (tj. kombinaciu XY). Muz
dedi chromozédm X od svojej matky a chromozédm Y od svojho
otca. Preto obrazok Cislo 2. znazorfiuje chromozémovu vybavu
muza, kedZe posledny par chromozémov je Xa Y.
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Obrazok 2: 23 parov chromozomov usporiadanych podla
velkosti. Chromozém 1 je najvacsi. Posledné dva
chromozémy su pohlavnhé chromozémy; jedna sa o muza.
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4 /4 W |4 4 { § ¥ i
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Pre spravne fungovanie nasho tela je doélezité mat presné
mnozstvo chromozémového materialu, pretoZze gény (ktoré riadia
¢innost vSetkych buniek nasho tela) sa nachadzaju na
chromozémoch. Chybanie &asti niektorého chromozému, alebo
naopak to, ak je nejaka &ast chromozdmu navySe, vedie
k nerovnovahe dedi¢nej informacie, a méze u dietata spdsobit
poruchu ucenia, zaostavanie vo vyvoji a rézne dalSie zdravotné
problémy.

Co je translokacia?

Translokacia chromozémov znamena, Ze chromozdémy su
neobvykle usporiadané. Toto nezvyklé usporiadanie méze nastat
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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 anglittine,
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

Oddelenie lekarskej genetiky, Ustav laboratérnych )
vysSetrovacich metéd, Onkologicky ustav sv. Alzbety (OUSA)
Adresa: Heydukova 10
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5p- syndrém
http://primar.sme.sk/c/4116645/syndrom-macacieho-placu-cri-du-
chat-syndrom-5p-syndrom.html

Praderov-Williho syndrém http://www.pwsyndrom.sk/

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

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

Marfanov syndrém 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 - ¢esky zdroj informacii o genetike.
www.dgenetika.wz.cz/genealogie.htm

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

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

www.slg.cz

Ostatné zahrani€éné zdroje:

EuroGentest - volne pristupné webové stranky s informaciami o
genetickom vySetreni (v angli¢tine a ostatnych europskych
jazykoch).

www.eurogentest.org

Orphanet - volne pristupné webové stranky s informaciami o

dosledkom:

A) zmeny vzniknutej po€as vyvoja vajicka alebo spermie alebo v
obdobi okolo pocatia (koncepcie)

B) chromozémovej prestavby zdedenej od matky alebo otca
Existuju dva hlavné typy translokacii: tzv. RECIPROCNA
translokacia a ROBERTSONSKA translokacia (nazvana podla
svojho objavitela).

Reciproc¢né translokacie

Reciproéna translokacia vznikne vtedy, ked sa dva fragmenty
oddelia (,odlomia“) od dvoch réznych chromozémov a navzajom
(,recipro¢ne®) si vymenia svoje miesto na danych chromozémoch;
vid Obrazok ¢&. 3.

Obrazok €. 3: Vznik recipro¢nej translokacie

Dva pary Odlomenie .....aich
normalnych casti dvoch znovupripojenie na
chromozémov chromozémouv... iné chromozémy.
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Robertsonské translokacie

Robertsonské translokacie vznikaju tak, Zze sa jeden cely
chromozém pripoji na druhy. Obrazok €. 4 ukazuje Robertsonsku
translokaciu zahfiajucu dva chromozémy.

Obrazok €. 4: Vznik tzv. Robertsonskej translokacie

Robertsonska translokacia:
chromozém z jedného paru
sa pripojil svojim koncom
na chromozém z druhého
paru

Dva pary normalnych
chromozémov

Pre¢o dochadza ku chromozémovym translokaciam?

Hoci az jeden z 500 fudi ma nejaku chromozémovu translokaciu, v
skuto€nosti stale presne nerozumieme, pre€o k nim dochadza.
Vieme ale, Ze poc€as dozrievania pohlavnych buniek - spermii a
vajiCok, alebo v dobe pocatia, dochadza ku zlomom a opatovnym
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Bioweb.genezis.eu - informaéno-edukaéna stranka o genetike ako
vede vSeobecne, aj uzsie o ludskej genetike, o typoch dedicnosti,
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 biochemicke;j
genetiky FN Staré mesto
http://www.nspr.sk/Nemocnica-Stare-Mesto/stare-mesto/sm_clg/
index.htm

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

Genexpress s. r. 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/
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Je délezité si zapamatat’

e Osoby, které su nosi¢mi balansovanej (vyvazenej)
translokacie, su zvy€ajne zdravé. Problémy vSak m6zu
nastat u ich deti.

e Chromozdmova translokacia je bud’ zdedena od rodi¢a,
alebo vznika v ¢ase oplodnenia.

e Chromozdémova translokacia neméze byt odstranena, je
pritomna po cely Zivot jedinca.

e Chromozdmova translokacia nie je nie€o, ¢im by sme sa
mohli ,nakazit“. Preto jej nosi€ mdze byt napriklad aj
darcom Kkrvi.

e Ludia maju €asto kvdli nosi€stvu chromozdémovej prestavby
v rodine pocity viny alebo hanby. Je délezité si uvedomit,
Ze tu nejde o ni€iu chybu ¢&i vinu, a nikto tento stav Ziadnym
svojim konanim nespésobil.

e Velkd Ccast nosiCov balansovanej (vyvazenej)
chromozoémovej translokacie méze mat zdravé deti

Kde mo6zem ziskat’ viac informacii o
chromozémovych translokaciach?

Toto je iba struény sprievodca a viac informacii mézete ziskat na
strankach:

Slovenské zdroje informacii o genetike:

Genetizacia mediciny XXI. storo€ia - informacno-edukacna
stranka o ulohe genetiky v medicine. Subor prac v pdf formate
pojednavajucich o podstate dedi¢nosti, o Strukture DNA a
chromozémov, o indikaciach a metédach 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/
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spojeniam chromozomov dost ¢asto. VacSinou to vsak
nespdsobuje ziadne problémy. Tieto zmeny nemézeme nijako
predvidat ani ovplyvriovat.

Kedy méze chromozémova translokacia spésobit’
problémy?

VV oboch vySSie uvedenych prikladoch doSlo k prestavbe
chromozémov tak, Ze ziadny chromozémovy material sa
nestratil, ani nebol navyse. Hovorime preto o tzv. vyvazenej
alebo ,,balansovanej“ translokacii.

Osoba, ktora je nosicom balansovanej translokacie, obvykle nie
je postihnuta, a vacsinou o tom ani nevie. Toto usporiadanie
chromozémov sa stava délezitym az vtedy, ak tato osoba ma
dieta, pretoze toto dieta méze zdedit aj tzv. nevyvazenu alebo
,hebalansovanu* translokaciu.

Nebalansované translokacie

Ak jeden z rodiCov je nosi€om balansovanej translokacie, ich
dieta mobze zdedit aj nebalansovanu (nevyvazenu)
translokaciu, v ktorej je Cast jedného chromozému navyse, a/
alebo chyba c¢ast iného chromozému. Procesy zdedenia
,priaznivejsiej* - balansovanej konstitucie oproti nebalansovane;j
chromozémovej translokacii nevieme Ziadnym spdsobom
ovplyvnit.

Dieta sa vSak ¢asto mdzZe narodit s translokaciou, hoci obaja
rodi¢ia maju chromozdédmy normalne. Vtedy hovorime o tzv. ,de
novo* (z latin€iny) translokacii, alebo tiez o novej chromozémove;j
prestavbe. V tomto pripade je riziko narodenia dalSieho dietata s
chromozémovou translokaciou tymto rodi€om dost’ nizke.

Dieta, ktoré ma nebalansovanu translokaciu, méze mat poruchy
u€enia, spomaleny vyvoj, alebo dalSie zdravotné problémy.
Zavaznost postihnutia zavisi na tom, ktoré chromozémy a aké ich
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Casti su zasiahnuté. Délezity je aj rozsah chybajuceho ¢&i
nadbyto¢ného chromozémoveho materialu, pretoze niektore Casti
chromozémov su dblezitejSie ako iné, Co suvisi s réznym
obsahom génov.

Ak ma rodic¢ balansovanu translokaciu, musi ju vzdy
zdedit’ aj jeho diet'a?

Nie je to nevyhnutné, pretoZze v kazdom tehotenstve méze dojst
k niekolkym moznostiam:

o Dieta mo6ze zdedit uplne normalne chromozémy.

e Dieta mézZe zdedit rovnaku balansovanu translokaciu
ako ma jeho rodi€, a vacSinou tak nema Ziadne
zdravotné problémy suvisiace s touto translokaciou .

e Dieta méze zdedit nebalansovanu translokaciu, a méze
sa vyvijat' s ur€itym stupfiom retardacie, poruchou uéenia
a zdravotnymi problémami.

o Tehotenstvo sa mbze skoncit samovolnym potratom.

Preto je celkom dobre mozné, Ze nosi€ balansovanej translokacie
moze mat uplne zdravé dieta. AvSak riziko, Ze tento nosi¢ bude
mat dieta s urcitym stupfiom postihnutia, je predsa len vysSie ako
obvykle, aj ked =zavaznost tohoto postihnutia zalezi na
konkrétnom type chromozémovej translokacie.

Vysetrovanie chromozémovych translokacii

Genetické vySetrenie dokaze zistit, €i je dana osoba nosi¢om
translokacie, alebo nie. Po jednoduchom odbere krvi su krvné
bunky testovanej osoby v laboratoriu Specialne spracované a je v
nich vySetrené usporiadanie chromozémov. Takto sa stanovuje
tzv. karyotyp. Toto vySetrenie je takisto mozné urobit pocCas
tehotenstva, aby sme zistili, €i je u plodu pritomna chromozémova
translokacia. Genetické vysSetrenia plodu pocCas tehotenstva sa
nazyvaju prenatalnou diagnostikou, a v pripade zaujmu mdézete
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tuto tému prediskutovat s klinickym genetikom (viac informacii o
tychto vySetreniach je aj v letacikoch o CVS a Amniocentéze).

A ¢o dalsi €lenovia rodiny?

V pripade pozitivneho nalezu je vhodné prejednat’ tuto skutocnost
s ostatnymi ¢lenmi rodiny. To da pribuznym v pripade ich zaujmu
moznost podstupit krvny test vySetrenia karyotypu, a zistit, ¢i su
takisto nosiémi chromozémovej translokacie. VySetrenie
karyotypu méze byt obzvlast vyznamné pre tych €lenov rodiny,
ktori maju deti, alebo ktori eSte len planuju rodinu. Ddélezité je
vediet, Ze ak dani ¢lenovia rodiny maju negativny nalez, tj. nie su
nosi¢mi translokacie, nemoézu ju ani preniest’ na svoje deti.
V pripade nosi¢stva translokacie je mozné im ponuknut
prenatalnu diagnostiku na stanovenie karyotypu plodu.

Pre niektorych fudi je zlozZité povedat ostatnym ¢lenom svojej
rodiny, Ze su nosi¢émi chromozdmovej translokacie.

MbZzu sa hanbit, alebo mat strach, Ze vyvolaju obavy v celej
rodine. V niektorych rodinach pribuzni navzajom stratili kontakt, a
tak je pre nich tazké znovu sa stretnut. Genetik-Specialista ma
vacsinou dost’ skusenosti s rodinami v podobnych situaciach a
moéze vam ponuknut radu ako prejednat tieto =zaleZitosti
s ostatnymi ¢lenmi rodiny.




