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Néco z biologie ©

Chromozomy jsou palickovité (tyCinkovite)
utvary ulozené v jadru kazde bunky lidskeho
tela.

V chromozomech jsou zakddovany vsechny
znaky - geny, ktere dite dedi po svych
rodicCich.

Lidska bunka obsahuje 46 chromozomu,
ktere jsou usporadany ve dvojicich dle
velikosti.



hromosomy
-23 paru
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Neéco z biologie ©

V burice je 22 paru pravidelnych
chromozomu a dva zbyvajici chromozomy
urcujici pohlavi — XX u zeny a XY u muze.
Pohlavni bunky maji polovicni pocCet
chromozomu — 23 chromozomu je ve vajiCku
a 23 chromozomu ve spermii.

V dobe poceti tedy prvni vznikla bunka
obsahuje 46 chromozomu. Ta se za¢ne délit
a jeji deleni bude pokracovat. Kazda nove
vznikla burfika ma vzdy opét 46 chromozomu.



4 zakladni typy dedicnostt

Autosomalne recesivni

Nemoc se projevi pouze tehdy, kdyz jsou oba geny
tehoz paru poskozené. Jedinec, ktery je nositelem
jenom jednoho takového genu, zustava zdravy.

Pri tomto typu dédicnosti mohou stejné onemocnét
jak chlapci, tak divky.

V matcine tele vznikaji vajicka nesouci zdrave
chromosomy a vajicka poskozena

Totéz u otce a spermii.

Splynuti vajiCka se spermii je proces zcela nahodny
a ridi se zakonem o pravdepodobnosti (3 moznosti).




4 zakladni typy dedicnostt

Autosomalné dominantni

Potomek zdedi jednu normalni kopii urCitého genu a
jednu zménenou neboli mutovanou. Tato mutovana
Kopie prevazi svym vlivem nad zdravou kopii genu,
a proto se u postizeného jedince projevi geneticke
onemocneni.

Podle toho, ktery gen je mutovan, se projevi
odpovidajici onemocneni.

Nemocny rodi€ muze svému potomkovi predat
normalni nebo mutovany gen se stejnou
pravdepodobnosti (50% Sanci).




4 zakladni typy dedicnostt

Gonosomalné recesivni (vazba na chromosom X)
Nemoc se prenasi z zen (matek) na muze (syny).
Zatimco muzi jsou nemocni, zeny jsou zdrave,

prestoze jsou nositelkami stejného genu s poruchou
funkce.

V matciné téle vznikaji dva typy vajicek — jeden typ
nese chromosom X s defektnim genem, druhy
zdravy chromosom X.

Proces splynuti dvou ruznych typu vajicek s dvéma
ruznymi typy zdravych spermii je zcela nahodny a
odpovida zakonu o pravdépodobnosti (4 moznosti).



4 zakladni typy dedicnostt

Gonosomalné dominantni (vazba na chrom. X)
choroby postihuji obée pohlavi,

postizeny otec nikdy nepreda nemoc svému
synovi (nepreda X, ale Y), zatimco vsechny
jeho dcery budou postizeny (vzdy preda X).
Déti postizenych dcer pak maji jednotne 50%
riziko (pro chlapce i pro divky), ze zdedi od
matky zmutovany X chromosom.



Geneticky podminéné poruchy

1) Metabolické
Vetsinou jsou recesivne dedicne.
Zpravidla jsou vyvolany jednim genem, ktery ma vice
ucinkd.
Tri dopady neschopnosti organizmu metabolizovat
urcitou latku:

o a) nepfitomnost molekuly bilkoviny, enzymu nebo jiné latky v
organismu, které se pak nedostava,

o b) hromadeni molekul bilkoviny, enzymu nebo jinych latek
v organismu, které nejsou spravnym zpusobem odbourany a
vyloucCeny,

o c¢) vznik latek, které do organismu nepatfi, a zpusobuji jeho
toxikaci.

fenylketonurie, galaktosemie, mukopolysacharidoza
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2) Autosomalini dominantne dedicné
brachydaktylie (kratkoprstost) — projevuje
se kratkymi silnymi prsty bez mentalniho
postizeni
Marfanuv syndrom (téz pavouci nemoc,
arachnodaktylie) — dlouhe tenkeé prsty,
poruchy osifikace, asymetrie hrudniku,

skolioza, rozstep patra. Cetnost asi 1.
10 000.
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3) Autosomalni recesivné dedicné choroby

Vetsina metabolickych poruch —
fenylketonurie

4) Gonosomalni choroby

Geny techto chorob lezi na chromozomu X
— Syndrom fraxilniho X,
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S) Choroby vzniklé chromozomovou mutaci
(aberaci)

Strukturni aberace jsou nasledkem
chromosomovych zlomu (deleci), na které nasleduje
urcita prestavba. Mohou vznikat spontanne nebo
jako nasledek pusobeni raznych vnéjsich faktoru

o Cri du Chat (Syndrom kociciho kfiku), Prader-Willi,
Angelmantv, Williamsuv syndrom

Numerické aberace vznikaji diky chybé pfri
rozchodu chromosomu do dcefinych bunék béhem
bunécného déleni (tzv. nondisjunkce)

o Downlv, Patauv, Edwardsuv, Turneriv, Klineferterav
syndrom



