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GENETICKA PODSTATA
Downova syndromu




GENETIKA...
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bunék
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- Jadro kazdé bunky obsahuje geny
. - Geny jsou v jadie usporadany

v Tfetézcich, ktere se nazyvaji

- chromozomy

- Chromozomy jsou molekuly




Chromosome



lidského téla a nesou zaznam o vsech
vlastnostech a charakteristikach, které jsme
zdedil

* Chromozomy jsou v bunécném jadre usporadany
do 23 paru
* Kazda bunka v téle obsahuje 46 chromozomu



Chromozomy Downuv syndrom

* pr1 déleni bunck dojde k chybé v poctu
chromozomu v bunkach
* misto obvykle dvojice vznikne u 21.

chromozomu trojice (ztrojeni 21.
chromozomu)

* lidé s DS maji misto 46 chromozomu v kazdé
bunce 47 chromozomu (22 paru a jedna trojice)
= klasicka Trisomie 21. chromozomu



DOWNUV SYNDROM
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TYPY DS

e Trisomie 21. chromozomu
e Translokace
e Mozaika
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TRISOMIE 21. CHROMOZOMU

* nejcastéjsi typ (95% osob s DS)
* ztrojeny 21. chromozom v kazdeé
bunce téla
'» jeden z rodiCu preda ditét1 z vajicka
nebo spermie misto obvykleho

jednoho 21. chromozomu
chromozomy dva = nondisjunkce

* zpusobeno nahodnym chybnym
délenim pohl. bunck
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TRANSLOKACE

kolem 4% osob s DS

v kazdé bunce neni nadbytecny cely
21. chromozom, ale jen Cast 21.
chromozomu

odlomeny neaktivni vrcholek
chromozomu se piipoji k jinému a
vznikne op€t ztrojeny chromozom
nejcastéji translokace mezi 21. a 14.
chromozomem

rodi€ = prenase¢ nemoci, jedna se
tedy o dedicnou formu



_ MOZAIKA
-
: * velmi vzacna forma (1 % osob

s DS)

* bunky v téle jako mozaika -
nékteré bunky maji nadbytecny
21. chromozom, nékteré jsou
v poradku

* jedinci postizeni touto formou
nemivaji tolik napadnych znaku
Downova syndromu, vice se blizi
majorité



