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Dedi¢nost’ viazana na X chromozom

Nasledujuci text vam prinaSa informacie o tom, o znamena
termin dediCnost’ viazana na X chromozdm, alebo aj X-viazana
dedi¢nost, a ako su dedené choroby viazané na chromozém X.
Pre pochopenie principov dedi¢nosti viazanej na X chromozém
je potrebné najskér nieCo vediet o génoch a chromozémoch
vSeobecne.

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
vacsSine buniek mame obvykle 46 chromozémov. Chromozémy
dedime od svojich rodi€ov - 23 chromozémov od matky a 23
chromozémov od otca, Cize spolu mame dve sady po 23
chromozdémoch, resp. 23 parov chromozémov. Pretoze
chromozoémy sa skladaju z génov, dedime z vaésiny génov dve
képie - po jednej kdpii od kazdého z rodicov. To je dbvod, preco
sa zvyCajne podobame nasim rodiCom. Chromozémy, a teda i
geény, su tvorené chemickou latkou, ktora sa nazyva DNA.
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Obrazok 1: Gény, chromozémy a DNA

Chromozoém 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
Cislo 23 sa v8ak u muzov a Zien lisi, a je nazyvany ,pohlavné
chromozémy“ (alebo tiez ,gonozémy“). Existuju dva typy
pohlavnych chromozémov - chromozém X a chromozém Y. Zeny
maju za normalnych okolnosti dva chromozémy X (tj. kombinaciu
XX), pri€om Zena dedi jeden chromozém X od svojej matky a
jeden chromozdém X od svojho otca. MuZi maju Standardne jeden
chromozém X a jeden chromozédm Y (tj. kombinaciu XY). Muz
dedi chromozdm X od svojej matky a chromozdm Y od svojho
otca. Preto obrazok €islo 2. znazorfuje chromozdémovu vybavu
muza, kedZe posledny par chromozémov je Xa Y.



4

Niekedy vznikne v géne zmena (mutacia), ktora znemozni jeho
spravne fungovanie. Tato zmena mbze spbésobit geneticku
chorobu, pretoze gén neplni svoje ulohy voé&i organizmu.
Geneticka choroba viazana na X chromozém je spdsobena
zmenou génu umiestneného na X chromozdéme.

Obrazok 2: 23 parov chromozémov usporiadanych podfa
velkosti. Chromozém 1 je najvdcsi. Posledné dva
chromozémy su pohlavné chromozémy; jedna sa o muza
(karyotyp 46,XY).
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Recesivna dedi¢nhost’ viazana na X chromozom
(X-viazana recesivna dedicnost’)

Na X chromozdme sa nachadza mnoho génov délezitych pre

rast a vyvoj. Y chromozém je o mnoho mensi a ma menej génov,

ktoré sa prevazne podielaju na vyvoji muzského pohlavia. Zeny
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maju dve képie X chromozédmu (XX), a preto ak je nejaky gén na
jednom X chromozéme zmeneny, méze normalny gén na
druhom X chromozéme zmenu kompenzovat. V tom pripade je
Zena zdravou prenasackou choroby viazanej na X chromozém.
Byt prenasackou znamena, Ze Zena nie je chora, ale méze
preniest zmenenu képiu génu na svoje potomstvo. V niektorych
pripadoch mézu mat Zeny-prenasacky mierne priznaky danej
choroby.

Muzi maju jeden X a jeden Y chromozém (XY), a preto ak je u
muza niektory z génov na X chromozéme zmeneny, nema inu
képiu génu, ktora by mohla zmenu vykompenzovat. Tento muz
teda bude postihnuty danou chorobou. Choroby, ktoré sa dedia
tymto spdsobom, sa nazyvaju recesivhe, viazané na X
chromozém. Prikladmi takychto chor6b su hemofilia A,
Duchenneova svalova dystrofia alebo syndrém fragilného X.

Dominantna dedi¢nost’ viazana na X chromozém
(X-viazana dominantna dedic¢nost)

Hoci vacsina choréb viazanych na chromozém X je recesivna,
vzacne sa vyskytuju aj X-viazané choroby prenasané na
potomstvo dominantne. Znamena to, Ze i ked Zena zdedi iba
jednu zmenenu koépiu génu, a tu druhd normalnu, aj tato jedna
képia mutovaného génu u nej postaci na vznik choroby. Ak muz
zdedi zmeneny gén na X chromozome, bude takisto postihnuty
chorobou, pretoZze muzi maju len jeden chromozém X.
Postihnuta zena ma 50% (1/2) riziko, ze bude mat postihnuté
deti (synov aj dcéry). Postihnuty muz bude mat vSetky dcéry
postihnuté, ale vSetci jeho synovia budu zdravi.
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Ako su dedené X-viazané recesivne choroby?

Obr. 3: Ako su choroby viazané na X chromozém
prenasané cez zeny - prenasacky

Nepostihnuty
muz

Prenasacka

Normalny gén

Poskodeny gén

Prenasacka Nepostihnuta Nepostihnuty Postihnuty
Zena muz muz

15

Oddelenie lekarskej genetiky, Ustav laboratérnych )
vysSetrovacich 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

Tel: 055 640 3233, 3230, 2140

Email: genetikaodd.snp@fnlp.sk




14

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 anglitine,
SpanielCine, ukrajingine, rustine... )
http://www.ibis-birthdefects.org/start/index.htm
http://www.ibis-birthdefects.org/index.htm

....dalSie 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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Ak ma zena prenasacka syna, odovzda mu bud X chromozém
s normalnym génom, alebo X chromozém so zmenenym
(mutovanym) génom. Kazdy jej syn ma preto 50% (1/2) riziko, ze
zdedi zmeneny gén a bude postihnuty chorobou. Rovnako ma
50% (1/2) Sancu, Ze zdedi gén normalny. V tom pripade nebude
postihnuty danou chorobou. Tato Sanca zostava v kazdom
tehotenstve pre kazdého syna rovnaka.

Ak ma zena prenasacka dcéru, odovzda jej bud X chromozém
s normalnym génom, alebo X chromozédm so zmenenym
(mutovanym) génom. Kazda jej dcéra ma teda 50% (1/2) riziko,
Ze zdedi zmeneny gén a bude prenasackou choroby rovnako
ako jej matka. Rovnaka je aj Sanca - 50% (1/2), Ze dcéra zdedi
gén normalny. V tom pripade nebude prenasackou a nebude ani
postihnuta chorobou. Tato $anca zostava v kazdom
tehotenstve pre kazdu dcéru rovnaka.

Ak ma muz postihnuty chorobou viazanou na X chromozém
dcéru, vzdy jej odovzda zmeneny gén. Je to preto, lebo muzi
maju len jeden X chromozdém, a ten vzdy odovzdavaju dcéram.
VSetky ich dcéry preto budu prenasackami. Dcéry obvykle nie su
postihnuté chorobou, ale su v riziku, Ze budu mat’ postihnutych
synov.

Ak ma muz postihnuty chorobou viazanou na X chromozém
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syna, jeho syn nikdy nezdedi zmeneny gén na X chromozdéme.
Je to preto, Zze muzi svojim synom vzdy odovzdavaju chromozém
Y (ked odovzdaju chromozém X, narodi sa dcéra).

Obrazok 4: Ako su choroby viazané na X chromozém
prenasané cez postihnutého muza

Postihnuty Nepostihnuta
muz Zena

Normalny gén

Poskodeny gén

Prenasacka Prenasacka Nepostihnuty Nepostihnuty

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

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

Gilbertov syndrém
http://lwww.gilbert.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.genetika.wz.cz/genealogie.htm

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

Spole&nost lékarské 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




12

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. 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|
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Co ak je dieta prvym élenom rodiny u ktorého sa
choroba vyskytla?

Niekedy sa m6ze narodit’ dieta postihnuté chorobou viazanou na
X chromozdm ako prvé v celej rodine. To sa mdéze stat, ked' ku
zmene génu dbjde vo vajicku alebo spermii z ktorych buduce
dieta vznikne. V tomto pripade Ziadny z rodiCov nie je
prenasaCom a pravdepodobnost narodenia dalSieho dietata
s rovnakou chorobou je velmi nizka. Postihnuté dieta ma vsak
zmeneny gén vo vSetkych bunkach svojho tela a m6ze ho dalej
odovzdat’ svojim detom .

Testovanie prenasacstva a vysetrenia v tehotenstve

Pre osoby, ktoré maju v rodine dediénu chorobu viazanu na X
chromozom, existuje viacero diagnostickych moznosti. Testy na
prenasacstvo su niekedy mozné aj u zdravych Zien na zistenie,
¢i su prenaSatkami mutovaného génu. Tato informacia je
uzitoéna pre planovanie tehotenstva. Pre niektoré X-viazané
choroby je mozné podstupit’ diagnosticky test v tehotenstve, aby
sa zistilo, €i plod zdedil danu chorobu (viac informacii o tychto
testoch je k dispozicii v letaCikoch o CVS a amniocentéze).
Tieto otazky by ste mali prediskutovat so svojim lekarom alebo
genetikom.

Ostatni ¢lenovia rodiny

Ak je niekto v rodine postihnuty X-viazanou chorobou, alebo je
prenasacom takejto choroby, je vhodné tuto skutoCnost
konzultovat aj s ostatnymi ¢lenmi rodiny. Rodinni prislusnici
(vac¢sinou Zeny) sa na zaklade ziskanej informacie mézu
rozhodnut, &i si Zelaju podstupit genetické vySetrenie, ktoré u
nich méze potvrdit alebo vylucit prenasacstvo mutovaného
génu. Vysetrenie mdze poméct aj pri diagnostike u ostatnych
Clenov rodiny. Zvlast délezité to je pre pribuznych, ktori uz maju
deti, alebo ktori este len planuju rodinu.
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Pre niektorych fudi moéze 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
kontakt, a tak je pre nich tazké znovu sa stretnut. Genetik-
Specialista ma vacsinou dost skusenosti s rodinami v podobnych
situaciach, a méze vam ponuknut radu ako prejednat tieto
zaleZitosti s ostatnymi ¢lenmi rodiny.

Je dolezité si zapamaitat’

. Zeny prenasacky maju 50% pravdepodobnost, Ze
odovzdaju zmeneny gén detom (bez rozdielu pohlavia). Ak
zmeneny gén zdedi syn, bude v désledku zmeny funkcie
génu postihnuty chorobou. Ak zmeneny gén zdedi dcéra,
bude prenasackou rovnako ako jej matka.

. Muz postihnuty chorobou viazanou na X chromozém vzdy
odovzda zmeneny gén vSetkym svojim dcéram, a tie su
potom prenasackami tejto choroby. Muz nikdy neodovzda
zmeneny gén svojim synom.

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

. Mutovanym génom sa neda ,nakazit“ od chorého. Ludia
s chorobou viazanou na chromozém X mézu byt napriklad
darcami Kkrvi.

. Ludia €asto citia vinu za geneticku chorobu, ktora postihla
ich rodinu. Je dblezité si uvedomit, Ze to nie je nicia chyba,
a Ze nikto z rodiny ni¢im nespdsobil vznik a existenciu
tychto choréb.
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Toto je iba struény sprievodca o dedi¢nosti viazanej na X
chromozoém; viac informacii najdete:

Slovenské zdroje informacii o genetike:

Genetizacia mediciny XXI. storoc€ia - informaéno-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 dediénych 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 fudske] genetike, o typoch
dedi¢nosti, chromozdémovych mutaciach, genetickych
chorobach...
http://www.bioweb.genezis.eu/index.php?cat=7&file=clovek




