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W Genetika

Genetika je biologicka véda zabyvajici se dediCnosti |
promeénlivosti organismu a jejimi priCinami.

Zkouma zakonitosti prenosu genu na dalSi generaci a
vznik dédi¢nych znaku.

Nazev genetika souvisi se slovem gen, ktery oznacuje
jednotku genetické informace -




Genetika se zabyva dedicnosti, coz je schopnost predavat
,navod” na urCité znaky potomkum. Znaky se mohou tykat
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Navodem"® na vytvoreni znaku je geneticka informace v
DNA (deoxyribonukleove kyseling).

U eukaryotnich organizmu (napf. hub, rostlin, zivoCichu
vCetné Clovéka) se DNA nachazi predevsim v jadre bunék.

Je rozClenéna na mensi casti — chromozomy, které se
predavaji potomkum pfi rozmnozovani.




Omnis cellula e cellula
(kazda bunka je z bunky)

« Rudolf Wirchow (1855):
,kde existuje bunka, musi existovat preexistujici bunka,
ktera ji da vznik, podobne jako zivocCich vznika pouze z
jiného zivoCicha a rostlina vznika z jiné rostliny”
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Dulezité pojmy v genetice

Gen je zakladni jednotka geneticke informace (zakladni jednotka
dédicnosti). Je to urdity usek DNA (sekvence nukleotid(i) na chromozomu.

Genom je soubor vSech genu a vSech DNA bunky - kompletni geneticky
material daného organismu (bufika cloveka ma DNA dlouhou 3m)

Alela je konkrétni forma genu. Kazda alela muze mit jednu nebo nékolikero
forem. Gen je zodpovedny za znak (napriklad za barvu oci), zatimco alela
je zodpovedna za projev znaku (zda budou oCi modre nebo hnede). Alely se
vyskytuji v parech, zakladem je forma dominantni (A) a recesivni (a).

Genotyp je soubor alel, které ma organismus k dispozici

Chromozom je struktura nesouci geny na proteinovém ,leSeni*

Chromatin je komplex DNA a proteint tvofici chromosom

Fenotyp jsou fyzickeé a fyziologické rysy daného organismu (to, jak
organismus aktualné vypada)



(o) v = V & u u
Dulezite pojmy v genetice
AMK - aminokyseliny jsou organickeé kyseliny, které jsou zakladni stavebni slozkou

proteinu. Biologickeé vlastnosti proteinu jsou dany druhem aminkyselin.

Nukleotldy jsou zakladnimi stavebnimi jednotkami DNA i RNA. Kazdy nukleotid je tvoren:

nukleovou bazi,

monosacharidovou jednotkou (ribdza v RNA, deoxyrib6za v DNA),

fosfatovou skupinou.

Nukleové baze jsou zakladnimi stavebnimi kameny nukleotidd, potazmo nukleovych kyselin.

Konkrétné se jedna o adenin (A), cytosin (C), guanin (G), thymin (T) a uracil (U).
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https://www.nzip.cz/rejstrikovy-pojem/1068
https://www.nzip.cz/rejstrikovy-pojem/1070
https://www.nzip.cz/rejstrikovy-pojem/4763
https://www.nzip.cz/rejstrikovy-pojem/887
https://www.nzip.cz/rejstrikovy-pojem/4961
https://www.nzip.cz/rejstrikovy-pojem/4962
https://www.nzip.cz/rejstrikovy-pojem/2593
https://www.nzip.cz/rejstrikovy-pojem/1550
https://www.nzip.cz/rejstrikovy-pojem/2560
https://www.nzip.cz/rejstrikovy-pojem/4956
https://www.nzip.cz/rejstrikovy-pojem/4957
https://www.nzip.cz/rejstrikovy-pojem/4958
https://www.nzip.cz/rejstrikovy-pojem/4959
https://www.nzip.cz/rejstrikovy-pojem/4959
https://www.nzip.cz/rejstrikovy-pojem/4959
https://www.nzip.cz/rejstrikovy-pojem/4960

Nukleove kyseliny

DNA je slozita latka, ktera nese genetickou informaci.

Sklada se obvykle ze dvou spojenych vlaken, kazdé vliakno byva slozeno ze 4 typu
nukleotidu.

Na zakladé informace ,zapsané”v poradi nukleotidd si vSechny Zivé organizmy
tvofri proteiny (bilkoviny).

Proteiny mohou byt stavebnimi latkami, podilet se na fizeni téla (hormony),
urychlovani chemickych reakci (enzymy), imunité (imunoglobuliny), transportu latek
aj.

Cytosine
NH, .

Proteiny jsou zodpovédné za vytvareni znakt organizmu.
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RNA

Ribonukleova kyselina (RNA, ¢esky dfive RNK) je nukleova kyselina tvofena viaknem
ribonukleotidu, které obsahuji cukr rib6zu a nukleové baze ADENIN, GUANIN, CYTOSIN a
URACIL.

Je zodpovédna za prenos informace z urovné nukleovych kyselin do protein a u nékterych vir(
je dokonce samotnou nositelkou genetické infomace.

V mnoha ohledech je podobna deoxyribonukleove kyseliné (DNA), od které se lidi jednak
pritomnosti ribdzy, kterou ma ve své cukr - fosfatové kostie namisto deoxyribozy, a také tim, ze
vyuziva nukleovou bazi URACIL namisto THYMINU.

Diky vétsi reaktivité ribozy mize molekula RNA zastavat mnohem vice funkci, nezZ mnohem
stabilnéjSi DNA, ktera je vyuzivana bunkou predevsim jako ulozisté genetické informace.

Molekula RNA je také na rozdil od DNA obvykle jednovlaknova.

RNA ma v téle fadu funkci, z nichz hlavni je zajisténi prekladu genetickeho kodu, tedy prevod
informace z DNA do struktury proteinu.



https://cs.wikipedia.org/wiki/Sekvence_DNA
https://cs.wikipedia.org/wiki/DNA
https://cs.wikipedia.org/wiki/Deoxyrib%C3%B3za
https://cs.wikipedia.org/wiki/Genetick%C3%BD_k%C3%B3d

DNA

* Nukleotidy v DNA obsahuji Cast pochazejici
z molekuly sacharidu (deoxy-D-ribosa), zbytek
Kyseliny fosforecné a dusikatou bazi.

« Podle pritomné dusikate baze se nukleotidy
oznacuji A (obsahuje adenin), T (obsahuje
thymin), G (obsahuje guanin), C (obsahuje
cytosin). Dvojice A-G a C-T jsou k sobé
komplementarni, nachazeji se v ramci vliaken
naproti sobé a jsou spojené vodikovymi mustky.
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Proteosynteza

Kazda bunka se sklada z nekolika zakladnich biomolekul. Mezi ty hlavni
patfi: sacharidy, lipidy, proteiny a nukleové kyseliny. V souCasné dobe
rozeznavame dva hlavni typy nukleovych kyselin (RNA a DNA).

Hlavnim ukolem nukleovych kyselin je zajistit ulozeni, predavani a
realizaci genetické informace, ktera v sobé kéduje primarni struktury
bilkovin, tedy poradi AMK. Informace o tomto poradi jsou zapsany pomoci
deoxyribonukleotidu v ur€itém useku DNA zvaném gen.

Pri biosyntéze bilkoviny (proteosyntéze) je gen nejprve procesem
transkripce prepsan do kratké komplementarni mRNA, ktera poté slouzi
jako mustr pro vilastni syntézu bilkovinového rfetézce. Transkripce jaderné
DNA probiha v jadre bunky. Posledni fazi tzv. genové exprese (syntézy
aktivni bilkoviny na zakladé poradi deoxyribonukleotidu) je translace
(preklad). Pri tomto procesu dochazi na ribosomech k prekladu genetické
informace z "fFe€i" nukleotidd do "feci" aminokyselin.

Realizace (exprese) genetické informace neni ale jedinym ukolem
nukleovych kyselin. Ty musi také pfedat genetickou informaci z rodi¢u na
potomky. K tomu slouzi proces replikace, pfi kterém se zdvoji materskeé
vlakno DNA pred bunéénych délenim.



Proteosyntéza

Tvorba proteinu (proteosyntéza) uvnitf bunék
probiha tak, ze informace v DNA se prepise do
MRNA (toto se oznacuje jako transkripce). Molekula
MRNA putuje do ribozomu, kde se na zaklade
obsazené informace sestavi novy protein

z aminokyselin (translace). Clovék aminokyseliny
ziskava stépenim proteinu pfijatych potravou,
nektere si dokaze vytvorit z jinych latek. Proteiny se
v zivych organizmech tvori prakticky neustale.



Napriklad: z potravy (1) ziskame aminokyseliny (2).
,Navod“ na tvorbu proteinu obsazeny v DNA (3) se
prepise do mRNA (4). Na zakladé této informace se

z aminokyselin vytvofri vlastni proteiny (5) dulezité pro
funkci svalu (6). Diky tomu se muzeme hybat (7) — to je
vysledny znak.



in vitro
translace

DNA (m)RNA
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gen
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Schéma popisujici jednak centralni ,dogma“ molekularni
biologie (Cerné), Cervene pak mene Caste Ci alternativni

moznosti (in vitro znaCi umeély, laboratorni prubéh).
Zdroj: Tepla, PfF UK,



Nepohlavni rozmnozovani

* Pri nepohlavnim rozmnozovani (napr. deleni
bakterii, vegetativhi mnozeni rostlin) dojde ke
zkopirovani DNA: potomci jsou klonem rodicu,

jsou s nimi geneticky shodni.




« Za zakladatele genetiky je povazovan Johann Gregor
Mendel, ktery zkoumal dediCnhost zejména na rostlinach
hrachu setého. Znaky, které pozoroval, byly ovlivhény
jednim genem (monogenni dedi¢nost).




Dulezité pojmy v genetice

Alela je konkrétni forma genu.
Kazda alela muze mit jednu nebo nékolikero forem.

Gen je zodpovédny za znak (napfiklad za barvu ocCi),
zatimco alela je zodpovédna za projev znaku (zda budou
oCi modré nebo hnédé).

Alely se vyskytuji v parech, zakladem je forma dominantni
(A) a recesivni (a).



Dulezité pojmy v genetice

U Clovéka se zpravidla dvé rizné alely nachazeji v urc€itych mistech
homologickych chromozomu (od otce a od matky). Alela muze byt:

dominantni — obvykle se znaci velkym pismenem (napf. B). Muze
prekryvat projevy recesivni alely.

recesivni — obvykle se zna¢i malym pismenem (napf. b). Muze byt
potlaCena dominantni alelou.

Homozygot pro dany gen obsahuje dvé stejné alely (dominantni — BB,
nebo recesivni — bb). Heterozygot ma dve ruzné alely (Bb).



* Mezi zakladni vztahy alel patri:
 dominance

— Pri uplné dominanci se u heterozygota projevi jen
dominantni alela. Tedy napr. pokud B zodpovida za
cervenou barvu kvetu a b za zlutou, dominantni
homozygoti (BB) a heterozygoti (Bb) pokvetou
cervengé, recesivni homozygoti (bb) pokvetou Zluté.

— Pri neuplné dominanci se castecné projevi i recesivni
alela. Pokud bychom neuplnou dominanci vztahli na
priklad vyse, heterozygoti (Bb) by kvetli oranzove.

— recesivita — doplnuje dominanci (je jejim ,opakem®).



* Na zakladé jeho prace byly formulovany Mendelovy
zakony:

« Krizenim dominantniho (AA) a recesivniho (aa)
homozygota vznikne fenotypove (a genotypove)
jednotné potomstvo. Vsichni potomci z prikladu nize by
meli stejné alely Aa, v ramci dominance by se projevila
alela A (vsichni potomci by méli ruzoveé kvéty).
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» Krizenim heterozygotu (Aa) vznikne
potomstvo v urcitem fenotypovem (a
genotypovem) stepném pomeru.

« Co se tyCe pfikladu nize, u 75 % potomku by byla
pritomna dominantni alela (AA, Aa), u 25 % jen recesivni
(aa). Tedy 75 % potomku by kvetlo rizové (dominantni
znak), 25 % bile. Genotypovy stepny pomer by byl 1: 2 :
1(25 % AA, 50 % Aa, 25 % aa). %

A

w

A |AA® Aa®

a |AaW aa




Pohlavni rozmnozovani

Clovék ma ve vétsiné télnich bunék 46 chromozomdi: 23 od otce, 23 od
matky.

Jeden par z nich jsou chromozomy pohlavni: zeny maji pohlavni
chromozomy XX, muzi XY.

Zena vajikem pifedava chromozom X, muz spermii X, nebo Y.

PocCet chromozomu organizmu nevypovida o jeho slozitosti (napf. kiwi
ma 174 chromozomu, coZ neznamena, Ze je ,pokrocCilejSi“ nez Clovék).

NESMITE Mo, SLEENG, BikaT, 22 A 58w 98 U STHRED. 16 IE JRSNE DiskRIMINAcE !



 Gonozomalni (pohlavne vazana)
dedicnost se tyka pohlavnich
chromozomu.

« Clov&k ma standardné pohlavni
chromozomy XX (zena), nebo XY (muz).
Geny na chromozomu Y prevazne
neodpovidaji genum pfitomnym na
chromozomu X. Recesivni i dominantni
alely na chromozomu Y se tedy projevi
prakticky vzdy.



* Dedicné znaky mohou byt ovlivhéené jedinym
genem (to je konkretni usek DNA), Casto ale
byvaji podminene vice geny. Na tom, jaké znaky
se u jedince projevi, se do znacne miry podili
prostredi. Znaky mohou byt:

* kvalitativni — nelze je vyjadrit Cislem, napr. barva
oCi, vlasu, krevni skupina.

* kvantitativni — lze je zmerit a vyjadrit Cislem,
napr. vyska Ci hmotnost.



Vrozené vyvojove vady

Faktory vnéjsiho prostredi, které dovedou zpusobit vznik vyvojové
vady, oznacujeme jako teratogeny. Pusobenim téchto faktoru
vznikaji rizné zavazné mnohocetné vrozené vady, rozstépové vady,
poruchy vyvoje koncCetin, mozku a nervove soustavy i dalsich
organd.

NejCcastejsi vnejsi faktory
Biologické

viry zardének, planych nestovic, chfipky, herpesviry (skupina virQ
zpusobujici opary, plané neStovice, Sestou détskou nemoc, mononukledzu
a dalsi), HIV, bakterie Treponema pallidum (puvodce syfilisu), parazit
Toxoplazma gondii



Vrozene vyvojove vady

e Chemické

latky pouzivané v prumyslu, rozpoustédla, Iéky, tetracyklinova antibiotika
(skupina Sirokospektrych antibiotik), néktera cytostatika (Iéky pouzivané pfi
|léEbé nadorovych onemocnéni), néktera antiepileptika (Iéky pouzivané pfi
|léCbé epilepsie), Warfarin (I€k pouzivany ke snizeni srazlivosti krve), ACE
inhibitory (Iéky uzivané ke snizeni krevniho tlaku), nékteré vitaminy!, alkohol,
drogy

Fyzikalni

zareni rentgenové, gamma zareni, vysoka teplota



Vrozene vyvojove vady

Vnitini faktory muzeme nazvat genetické a chyba je
bud v chromozomech, nebo v néjakem konkrétnim
genu.

Porucha chromozomu (odborné chromozomalni aberace) znamena, ze
chromozom nebo jeho Cast prebyva Ci chybi.

Takova vada vede zpravidla k mentalni retardaci, mohou se pfidruzit i vady
srdce a dalSich organu.

Pokud jsou postizeny pohlavni chromozomy, vznikaji poruchy vyvoje
pohlavni soustavy.



Geneticky screening

K rozpoznan pripadnych vrozenych vad se provadi kolem 16. tydne tzv.
geneticky screening.

Diky prenatalni diagnostice je mozné velice vyznamne snizit incidenci
vSech geneticky podminénych syndromd.

Vyznamna Cast prvotrimestralniho i druhotrimestralniho screeningu
vrozenych vad je zameérena na odhaleni zvySeného rizika chromozomalnich
aberaci.

Pomoci biochemickych markert a ultrazvukovych markert jsou v
souvislosti s vékem matky (vysSi vek matky znamena vysSi populacni riziko
chromozomalnich aberaci) vytipovana téhotenstvi s vysSim rizikem
(mluvime o pozitivhim screeningu).

V tomto pfipadé je doporuCena konzultace u klinickeho genetika, ktery
muUZzZe nabidnout provedeni nékteré z invazivnich vySetfovacich metod napf.
aminocenteza neboli vySetfeni plodove vody a bunék zarodku, které se
odlupuji ze zarodku a v plodové vodé plavou. VySetreni bunek zarodku
umoznuje rozpoznat vazné chromozomalni vady.



https://www.wikiskripta.eu/w/Prenat%C3%A1ln%C3%AD_diagnostika
https://www.wikiskripta.eu/w/Klinick%C3%A1_genetika
https://www.wikiskripta.eu/w/Amniocent%C3%A9za

Geny BRCA1 a BRCA2

Geny BRCA1 a BRCAZ2 jsou geny, které za normalnich okolnosti pomahaji
opravovat poSkozenou DNA.

V pripadé dédiéné mutace v téchto genech vSak dochazi k vyrazné zvySenému
riziku vzniku rakoviny, zejména rakoviny prsu a vajecniku.

Mutace jsou pfenosné z obou rodi€¢ll a mohou zvySovat riziko i u muza (napf.
karcinom prostaty nebo slinivky).

K odhaleni mutace se obvykle pouziva krevni test nebo stér z ust.



BRCA geny, z anglického breast cancer genes (geny rakoviny
prsu), jsou v nasich burikach zodpovédné za opravu geneticke
informace.

Rozeznavame 2 druhy téchto geni BRCA 1 a BRCA 2.

Pokud nefunguiji spravné, Cili jsou mutované, hromadi se v naSich
bunkach chyby, které mohou veést ke vzniku nadoru.

V kazdé bunce jsou pfitomny 2 sady BRCA genu, kazda od jednoho z
nasich rodicu. Pokud se narodime s jednou z téchto sad jiz mutovanou,
staci, aby pfrestala fungovat ta druha v prubéhu zivota a vznika rakovina.
To je dlvod, pro¢ zhoubné nadory u nositel BRCA vznikaji v mnohem
nizSim véku nez u zbytku populace.

Riziko je celozivotni a nejvyssi pak mezi 30 a 50 lety.



Vrozena mutace v BRCA genech znamena vyrazné zvysené
riziko rakoviny prsu a vaje€niku.

Pravdépodobnost, ze zeny se zdédénou mutaci v BRCA 1 genech
onemocni karcinomem prsu je 79,5 %, pfi mutaci v BRCA 2 genech
je pak riziko kolem do 88 %.

Pro srovnani v bézné zdravé populaci je riziko vzniku rakoviny prsu
asi 12 %. Co se tyCe rakoviny vajeCniku, tak zde je riziko rozvoje
pro Zzeny s BRCA 1 mutaci 65 % a pro zeny s BRCA2 mutaci 37 %.

V bézné populaci je riziko mensi nez 2 %.

[
L] L
ho prsu.

BRCA mutace je ale spojena s vySSim rizikem rfady dalSich nadord.
Jsou to zejména nadory prostaty, slinivky brisSni, melanom Ci
zhoubny nador tlustého streva a konecniku.

Zvyseneé riziko rozvoje rakoviny prsu u BRCA mutace se tyka i
muzu.



Downuv syndrom

nadpocetny chromozom 21

Syndrom popsal v druhé poloviné 19. stoleti Iékarf John Langdon Down,
podle kterého je tato chromozomalni vrozena vada vyznacujici se jednim
chomozomem navic pojmenovana.

Pritomnost nadbyteCného chromozomu neni mozné nijak ovlivnit a syndrom
nelze nijak vyléecit.

K typickym znakum syndromu patfi napfiklad mensi hlava, nedostatecné
vyvinuté obliCejove kosti, Sikmy tvar oCi, mohutnejSi a kratSi krk, poji se s
nim vSak take skryté vady — napfiklad az Ctyricet procent déti s Downovym
syndromem trpi srdeCnim onemocnénim.

Podle statistik se v Ceské republice Downdv syndrom vyskytuje u jednoho z
1 500 zive narozenych deti.



https://sancedetem.cz/slovnik/downuv-syndrom
https://sancedetem.cz/slovnik/chromozom

Downlv syndrom Ize identifikovat béhem téhotenstvi prenatalnim

screeningem s naslednym diagnostickym vysetfenim nebo po narozeni
pfimym pozorovanim a genetickym vysetrenim. Od zavedeni screeningu se
vétsina teéhotenstvi s Downovym syndromem na zakladé rozhodnuti rodicu
ukoncCuje umelym ukoncenim tehotenstvi.

Downuav syndrom nelze vylécit. Bylo prokazano, ze vzdélavani a spravna
pécCe zlepsuji kvalitu zivota. Nékteré déti s Downovym syndromem se
vzdélavaji v béznych skolnich tfidach, zatimco ostatni vyzaduiji
specializovangjsi vzdélavani. Néktefri jedinci s Downovym syndromem
dokoncCi stfedni Skolu a nékolik z nich absolvuje terciarni vzdélavani.

V dospélosti vykonava ve Spojenych statech americkych asi 20 % osob

s Downovym syndromem vydeleCnou Cinnost, pficemz mnoho z nich
vyzaduje chran&né pracovni prostiedi. Casto potfebuji podporu ve
finanCnich a pravnich zalezitostech. Primérna délka Zivota se v rozvinutych
zemich pohybuje kolem 50 az 60 let pfi zajiSténi fadné zdravotni pece.



https://cs.wikipedia.org/wiki/Prenat%C3%A1ln%C3%AD_diagnostika
https://cs.wikipedia.org/wiki/Prenat%C3%A1ln%C3%AD_diagnostika
https://cs.wikipedia.org/w/index.php?title=Genetick%C3%A9_vy%C5%A1et%C5%99en%C3%AD&action=edit&redlink=1
https://cs.wikipedia.org/wiki/T%C4%9Bhotenstv%C3%AD
https://cs.wikipedia.org/wiki/Potrat
https://cs.wikipedia.org/wiki/Terci%C3%A1rn%C3%AD_vzd%C4%9Bl%C3%A1v%C3%A1n%C3%AD
https://cs.wikipedia.org/wiki/Vysp%C4%9Bl%C3%A1_zem%C4%9B
https://cs.wikipedia.org/wiki/Vysp%C4%9Bl%C3%A1_zem%C4%9B

Downuv syndrom

Podminén trizomii 21. chromozomu (tyto chromozomy jsou 3 misto 2),
vede k opozdeénému psychickeému a fyzickému vyvoji.
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Downuv syndrom

Diky prenatalni diagnostice je mozné velice vyznamneé snizit
incidenci Downova syndromu u narozenych. Vyznamna Cast
prvotrimestralniho i druhotrimestralniho screeningu vrozenych vad je
zameérena na odhaleni zvySeného rizika chromozomalnich aberaci —
v€etné Downova syndromu. Pomoci biochemickych markeru a
ultrazvukovych markert jsou v souvislosti s vékem matky (vyssi
vék matky znamena vyssi populacni riziko chromozomalnich
aberaci) vytipovana téhotenstvi s vysSim rizikem Downova
syndromu (mluvime o pozitivnim screeningu). V tomto pfipadé je
doporucena konzultace u klinického genetika, ktery mize nabidnout
provedeni nékteré z invazivnich vysetrovacich metod napfr.
aminocentéeza.



https://sancedetem.cz/slovnik/downuv-syndrom
https://www.wikiskripta.eu/w/Prenat%C3%A1ln%C3%AD_diagnostika
https://www.wikiskripta.eu/w/Klinick%C3%A1_genetika
https://www.wikiskripta.eu/w/Amniocent%C3%A9za

Edwardsuv syndrom

nadpocetny chromozom 18

« Edwardstv syndrom je komplexni geneticky syndrom podminény
karyotypem 47,XX,+18 nebo 47,XY,+18 (trizomie chromozomu 18).

* Novorozenci se rodi s Cetnymi vrozenymi vyvojovymi vadami a
malformacemi nékterych vnitfnich organu. 90 % postizenych umira do 12
mésict po narozeni. Cetnost vyskytu tohoto syndromu je 1/5000
narozenych, pravdepodobnost roste s vekem matky.

» prsty se prekladaji jeden pres druhy, typické u Edwardsova syndromu



https://sancedetem.cz/slovnik/chromozom
https://www.wikiskripta.eu/w/Karyotyp
https://www.wikiskripta.eu/w/Chromozom
https://www.wikiskripta.eu/w/Vrozen%C3%A9_v%C3%BDvojov%C3%A9_vady
https://www.wikiskripta.eu/w/Malformace

Edwardsuv syndrom

Pomoci biochemickych markert a ultrazvukovych markert jsou v
souvislosti s vékem matky (vysSi vek matky znamena vyssSi populacni riziko
chromozomalnich aberaci) vytipovana tehotenstvi s vySSim rizikem
Edwardsova syndromu (mluvime o pozitivnim screeningu). V tomto pripadée
je doporuc€ena konzultace u klinického genetika, ktery mize nabidnout
provedeni nekteré z invazivnich vySetfovacich metod (amniocenteza, odbér
choriovych klku, kordocentéza) za ucelem ziskani vzorku pro vySetfeni
karyotypu plodu.

Trisomii 18 je dnes rovnéz mozné diagnostikovat i pomoci neinvazivnich
genetickych testu provadénych z volné fetalni DNA z krve matky. V pripadé
potvrzeni trisomie 18 u plodu je t€éhotné nabidnuto umeélé ukonceni
téhotenstvi. Trisomie chromosomu 18 je rovnéz Castou pfriinou
spontanniho potratu v prvnim trimestru.



https://www.wikiskripta.eu/w/Amniocent%C3%A9za
https://www.wikiskripta.eu/w/Odb%C4%9Br_choriov%C3%BDch_klk%C5%AF
https://www.wikiskripta.eu/w/Odb%C4%9Br_choriov%C3%BDch_klk%C5%AF
https://www.wikiskripta.eu/w/Kordocent%C3%A9za

Patauuv syndrom

nadpoc¢etny chromozom 13

tézké naruseni rustu
zaostavani v mentalnim vyvoji
nizka porodni vaha
deformace hlavy a v obliCeji:
— hlava je mala (mikrocefalie) o
— ¢elo vyrazné vystouplé Patauliv syndrom, trisomie 13
— poruchy oka (oci blizko u sebe, mala velikost oCi, chybéni jednoho/obou oCi
apod.)
— rozstépoveé vady
deformace koncetin, obzvlasté prstu
— nadpocetné prsty (polydaktylie)
vrozene vady ledvin
vrozené srdecni vady




Turneruv syndrom

chybéjici chromozom X u zen

Na rozdil od ostatnich syndromu které jsou (ve vétSiné pfipadl) zpUsobeny trizomii
at jiz somatického nebo pohlavniho chromozomu, pfedstavuje Turneriv syndrom
zfejmé jedinou kompletni monozomii, jejiz nositelé jsou schopni dlouhodobé
prezivat.

Asi tretina divek s Turnerovym syndromem je diagnostikovana v novorozeneckém
véku na podkladé vrozené srdeéni vady (koarktace aorty apod.) a
charakteristického vzhledu (pterygium colli, otoky rukou a nohou).

Dalsi tfetina je diagnostikovana v détstvi v ramci diferencialni diagnostiky malého
vzrustu.

Zbyla tfetina je odhalena v dospivani na podkladé primarni amenorrhey a
nedostatecného vyvoje sekundarnich pohlavnich znaku.
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https://sancedetem.cz/slovnik/chromozom
https://www.wikiskripta.eu/w/Koarktace_aorty

Klinefelteriv syndrom

nadpocCetny chromozom X u muze

typicky eunuchoidni habitus (vysoky vzrist, dlouhé koncetiny);

intelekt neni vyraznéji narusen, mohou se Castéji vyskytovat poruchy
uceni €i depresivni stavy; psychomotoricka retardace se vyskytuje az u
forem syndromu s vice X chromozomy!];

hypoplasticka varlata, azoospermie, infertilita, maly penis (zejména v
détstvi, v dospélosti je vétSinou normalni velikosti)'2l, gynekomastie;

porucha rustu vousu.
SirSi (Zenska) panev. <

e it s Klinefeltertv syndrom

Gynekomastie,
Zvétsenaprsau
muzl

Mala varlata,
normalni velikost
penisu



https://www.wikiskripta.eu/w/Klinefelter%C5%AFv_syndrom
https://www.wikiskripta.eu/w/Klinefelter%C5%AFv_syndrom

Praderuv-Williho syndrom

« (PWS) je vzacné genetické onemocnéni postihujici
priblizné 0,003 az 0,01 % svétoveé populace. U
novorozencu se projevuje oslabenim svalstva
(hypotonie), nevyvinutym sacim reflexem, zpomalenym
vyvojem a rustem.

« Jiz vraném détstvi se ale u pacientu vyvine neukojitelny
hlad, ktery vede k chronickému prejidani (hyperphagie) a
obezite, a mirna mentalni retardace.

« Jedna se o0 nejCastejsi genetickou pficinu zivota
ohrozujici obezity u deti a postihuje rovhocenne zeny |
muze. Praderuv—-Williho syndrom je zpusoben
neaktivnim (nebo chybegjicim) segmentem na 15.
chromozomu zdedeném od otce.



https://cs.wikipedia.org/wiki/Genetick%C3%A1_choroba
https://cs.wikipedia.org/wiki/Sac%C3%AD_reflex
https://cs.wikipedia.org/wiki/Obezita
https://cs.wikipedia.org/wiki/Ment%C3%A1ln%C3%AD_retardace
https://cs.wikipedia.org/wiki/Chromozom

Prader-Willi syndrom

porucha struktury genti na 15 chromozomu.

Postihuje pfiblizné 1 z 10 000 az 1 z 25 000 novorozencu. Na celém svété Zije
asi 400 000 lidi s timto onemocnénim.

nizké svalové napéti, maly vzrist, Spatna koordinace pohyb

oCi mandlového tvaru, uzky horni ret, vysoké Celo, slaby plac
spankove dysbalance, mentalni retardace

chronicky pocit hladu a s tim souvisejici obezita

neteénost, obtiZze s dychanim v dusledku nizkého svalového tonu
zpozdeéni reCi, opozdéna puberta




Praderuv-Williho syndrom

Typické priznaky zahrnuiji:

hypotonie a nevyvinuty saci reflex po narozeni
maly vzrust v détstvi

hyperfagie

obezita

malé ruce a mala chodidla

mirna mentalni retardace

agresivni chovani

poruchy uceni

pozdeéjSi nastup puberty

mensi genitalie

absence nékterych sekundarnich pohlavnich znaku
spankova apnoe a dalsi komplikace spojené s obezitou



Osmilety pacient s Praderovym-Williho syndromem




Marfanuv syndrom

geneticka porucha pojivove tkané. Syndrom zahrnuje Sirokou
skupinu pfiznaku, mezi néz patfi: vysoka postava, dlouhé tenké
koncCetiny, dlouhé tenké prsty (arachnodaktylie), dislokace ocni
cocky (ectopia lentis) a anomalie srdce a cev (prolaps mitralni
chlopne, aneuryzma aorty, dilatace plicnice).

Jde o autozomalné dominantni dédicné onemocnéni, avSak
spontanni mutace Caste, Cetnost priblizne 1 : 10 000.

Syndromem trpél napfiklad houslista Niccolo Paganini.
Etiopatogeneze

dedi¢na porucha mezenchymu

charakteristické jsou poruchy metabolismu mukopolysacharidu



https://cs.wikipedia.org/wiki/D%C4%9Bdi%C4%8Dnost
https://cs.wikipedia.org/wiki/Pojivov%C3%A1_tk%C3%A1%C5%88
https://cs.wikipedia.org/wiki/Arachnodaktylie
https://cs.wikipedia.org/wiki/%C4%8Co%C4%8Dka_(oko)
https://cs.wikipedia.org/wiki/%C4%8Co%C4%8Dka_(oko)
https://cs.wikipedia.org/wiki/Srdce
https://cs.wikipedia.org/wiki/C%C3%A9va
https://cs.wikipedia.org/wiki/Mitr%C3%A1ln%C3%AD_chlope%C5%88
https://cs.wikipedia.org/wiki/Mitr%C3%A1ln%C3%AD_chlope%C5%88
https://cs.wikipedia.org/wiki/Aneuryzma
https://cs.wikipedia.org/wiki/Aorta
https://cs.wikipedia.org/wiki/Plicnice
https://cs.wikipedia.org/w/index.php?title=Autosom%C3%A1ln%C4%9B_dominantn%C3%AD_d%C4%9Bdi%C4%8Dnost&action=edit&redlink=1
https://cs.wikipedia.org/wiki/Niccol%C3%B2_Paganini
https://cs.wikipedia.org/wiki/Mezenchym
https://cs.wikipedia.org/wiki/Mukopolysacharid

Marfanuv syndrom

Klinicky obraz

Mezi charakteristické projevy nemoci patri gracilni (stinly
Ci uzky) skelet s vyrazne protazenym trupem, napadne
dlouhymi prsty rukou | nohou a vyraznée protazenou
hlavou v predozadnim smeéru (dolichocefalie).

Dale to jsou hypotonickeé svalstvo, zmekly vazivovy
aparat, ktery vede ke skolioze, kyfoze a deformitam
hrudniku.

Pritomny jsou téz hypermobilni klouby, habitualni
subluxace az kloubni luxace.

Mimo to rovnéz ocni vady (oplostéla rohovka),
aneuryzmata aorty anomalie chrupu, riziko spontanniho
pneumotoraxu, apikalni plicni bublina. Na kuzi se mohou
tvorit striae atrophicae a rekurentni hernie.



https://cs.wikipedia.org/wiki/Trup_(anatomie)
https://cs.wikipedia.org/wiki/Prst
https://cs.wikipedia.org/wiki/Skoli%C3%B3za
https://cs.wikipedia.org/wiki/Kyf%C3%B3za
https://cs.wikipedia.org/wiki/Hrudn%C3%ADk
https://cs.wikipedia.org/wiki/Rohovka
https://cs.wikipedia.org/wiki/Aneuryzma
https://cs.wikipedia.org/wiki/Aorta
https://cs.wikipedia.org/wiki/Zub
https://cs.wikipedia.org/wiki/Pneumotorax
https://cs.wikipedia.org/w/index.php?title=Strie&action=edit&redlink=1
https://cs.wikipedia.org/wiki/Hernie

Marfanovym syndromem trpél houslista Niccolo Paganini



https://cs.wikipedia.org/wiki/Niccol%C3%B2_Paganini

Syndrom cri-du-chat (syndrom kociciho
place)
chybeéjici cast chromozomu 5
Syndrom cri du chat (syndrom koci¢iho kfiku/koc€i¢iho mnoukani,
monosomie 5p, Lejeunetliv syndrom) je jednim ze syndromii
zpUsobenych strukturni chromozomalni aberaci. Syndrom dostal

nazev podle charakteristickych zvukovych projevu postizenych
novorozencu, jejichz kfik a pla¢ pfipominaji mfoukani kocky.



https://sancedetem.cz/slovnik/chromozom

Rozstepy (napr. patra, rtu...)




Poruchy barvocitu — nejcastéji vedou k porucham

lene barvy.
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Hemofilie - vede ke snhizené srazlivosti krve
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faktor VIII




Leidenska mutace — vede ke zvysené srazlivosti
Krve a neslucuje se s uzivanim hormonalni
antikoncepce. Casta v Evrope.
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Néekteré typy intolerance laktozy (mléecného
cukru)




Fenylketonurie

* Fenylketonurie — v tele se hromadi
aminokyselina fenylalanin, kterou nelze
zpracovat. Fenylketonurie (PKU) nekdy
nazyvana jako Fellingova nemoc je dedicne
metabolické onemocneni spocCivajici v poruse
premeny aminokyseliny fenylalaninu na tyrosin,
Jjiz u zdravych lidi katalyzuje jaterni enzym
fenylalaninhydroxylaza (PAH). Prave mutaci
genu kodujiciho tento enzym ma nejvetsi
procento pacientt s fenylketonurii. V Ceské
republice populacni frekvence vyskytu
fenylketonurie odpovida 1: 9 000.



https://cs.wikipedia.org/wiki/Genetick%C3%A1_choroba
https://cs.wikipedia.org/wiki/Nemoc
https://cs.wikipedia.org/wiki/Fenylalanin
https://cs.wikipedia.org/wiki/Tyrosin
https://cs.wikipedia.org/wiki/Enzym
https://cs.wikipedia.org/w/index.php?title=Fenylalaninhydroxyl%C3%A1za&action=edit&redlink=1

Prakticke vyuziti genetiky

Lide jiz pred tisici lety diky umélemu vybéru

a zamernému krizeni ziskavali organizmy s urcCitymi
znaky. Takto vznikly prakticky vsSechny uzitkove rostliny
a zivocichove.

Jako mutace se oznacuji zmény DNA ¢i chromozomu.
Mutace nemusi vést ke zméne znaku, mohou se ale
projevit i pozitivné Ci negativne.

Vznik mutaci je mj. podstatou genetickych i dalsich
onemocneni.

Mutace v pfirodé vznikaji nahodile (pusobenim
fyzikalnich a chemickych vlivl). Uméle I1ze mutace
navodit napf. UV zarenim, rentgenovym zarenim Ci
pusobenim urcitych chemickych latek.



Genetické modifikace

* DNA Ize cilene upravovat, do organizmu je
mozné téz zavést geny jineho organizmu
(vznikly organizmus se oznacuje jako
transgenni).

» Takto vznikaji tzv. geneticky
modifikované organizmy (GMO). Ty
nesou takove geneticke zmeny, ktere by
obvykle samovolné nevznikly v prirode.



« Genetika ma take zasadni uplatnéni pri
zkoumani vyvojovych vztaht organizmu Ci
jejich identifikaci (napr. urcovani rodicovstvi,
pachatele v kriminalistice, patogenu
v odebraném vzorku).

* Genetika zkouma, jak geny funguji a jake
proteiny na zakladé& nich vznikaji. Cim dal vatsi
roli hraje genetika ve zdravotnictvi (prevence
a lecba dedicnych chorob, mRNA vakciny,

v budoucnu pravdepodobné genova terapie).



» Bakterie se geneticky modifikuji Casto
proto, aby dokazaly vytvaret urcite latky
(napf. inzulin, ruzné enzymy).

* GMO rostliny mohou mit zvysenou
odolnost, byt odolné pesticidum, vytvaret
si pesticidy vlastni nebo napr. produkovat
urcité latky (prikladem je (3-karoten u tzv.
zlate ryze).

. Zivocichové se geneticky modifikuji
Zzejmena za ucely vyzkumu.



Geneticke choroby

* Genetické choroby souviseji se zmenami
chromozomu Ci mutacemi. Tyto odchylky
vedou k tomu, ze urcite proteiny v tele
nefunguji spravne. Nekteré genetické
zmeny zapricini projev onemocneni temer
jiste, jindy mohou byt zmeny DNA
rizikovym faktorem. Geneticke choroby se
dedi podle urcitych pravidel. Jejich
pravdepodobnému prenosu je mozneée
zabranit napr. umelym oplodnenim
A imnlantaci zdraveahn emhrva



