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» Tiez zvand qj ako recesivha autozomova tetraamelia

zAcne, vrodené onemocnenie, pri ktorom postih
hornych aj dolnych koncatin

adzaju malformacie inych casti tela, nap
a inych orgdnov (zmensenie mozgu ale
sencia)

taktiez nedokonalo vyvinute plica, co
anie ¢i nemoznost samotného dychania

amelia mbéze byt spojend s komplikaciami pri
onim lieCiv (napr. thalidomid); v tom pripade sa
bnemocnenie.




Pricina onemocneni

» Pricinou je mutacia WNT3 génu na dlhsom ramene (q) 17. chro

» Profeimspiedukovany expresiou WNIT3 genu je esencialny pri v
cembryondlneho vyvinu (24 az 36 dni po oplo

odukcia tohto proteinu zamedzena.




Dedicnost v rodine

Autosomal recessive inheritance

» Osoba samotnd nosiaca iba jednu kopiu tohto carier
(poskodeného) génu nie je priamo zasiahnutd
ryeajne-n azuje ziadne priznaky) a je iba

D0s{innuty onemocnenim,
pie, poskodeného génu (od

\/etovo iba 7 0s6b s tymto [t S o
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zo0 71.000 porodov
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Osoby s tetra-amelio
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» Nick Vuijicic




