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Unique - Britska svépomocna skupina pro vzacné
chromosomové vady.

Tel: + 44 (0) 1883 330766

Email: klinicka.genetika@fnmotol.cz

www.rarechromo

EuroGentest - VVoIné pfistupné webové stranky s informacemi o
genetickém vysetreni (v anglictine).
www.eurogentest.org

Orphanet - VoIné pfistupné webové stranky s informacemi o
vzacnych chorobach, klinickych testech, lécich a spojeni na
svépomocné skupiny v celé Evropé (v hlavnich evropskych
jazycich).

www.orpha.net

.. nebo kontaktujte své regionalni genetické pracovisté:
www.slg.cz/app/index/25/seznam

Vytvoieno podle informacnich letakd vypracovanych nemocnicemi Guy's a St.
Thomas' Hospital, Londyn a IDEAS - Genetic Knowledge Park.

Tato prace byla podpofena projektem Eurogentest v ramci
Evropského 6. RP; Cislo kontraktu -NoE 512148
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Chromosomové translokace

Nasledujici letacek vysveétluje problematiku chromosovych
translokaci, charakterizuje jejich dedi¢nost a popisuje, kdy mohou
zpusobit genetickd onemocnéni. K pochopeni chromosovych
translokaci musite nejprve znat zakladni pojmy a principy, a to
pred genetickou konzultaci.

Co to jsou geny a chromosomy?

Nase télo se sklada z miliond bunék. Vétsina bunék obsahuje
kompletni sadu genu. Geny funguji jako souhrn pokyn(
ovladajicich nas rlst a funkce naseho organismu. Jsou
zodpoveédné za mnohé z naSich vlastnosti, jako je barva o¢i,
krevni skupina nebo vyska. Mame tisice genll. Kazdy z nas zdedi
dvé kopie vétsiny genl , jednu kopii od své matky, druhou od
otce. To je duvod, pro¢ mame ¢asto podobné charakteristiky jako
oni. Chromosomy, a tudiz i geny jsou vytvofeny z chemickeé
substance, ktera se jmenuje DNA.

Geny jsou prenaseny na vlaknitych strukturach, které se nazyvaji
chromosomy. Ve vétsiné bunék mame obvykle 46 chromosomu.
Chromosomy dédime od svych rodi¢l, 23 chromosomu od matky
a 23 chromosomU od otce, takze mame dvé sady po 23
chromosomech, neboli 23 pard chromosom.
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Kde mohu ziskat vice informaci o chromosomovych
translokacich?

Toto je pouze struény privodce a vice informaci mlzete ziskat:

Ustav biologie a lékaiské genetiky UK 2.LF a FN v Motole
V Uvalu 84, Praha 5, 150 06

tel: +420 224433501; Fax: +420 224433520

Email: sekretariat@fnmotol.cz

http://ublg.If2.cuni.cz

Spoleénost Iékaiské genetiky Ceské lékaiské spoleénosti
J. E. Purkyné;
www.slg.cz

Genetika - vas zdroj informaci o genetice.
www.genetika.wz.cz/genealogie.htm

Databaze pracovist poskytujicich molekularné geneticka
vySetfeni velmi &astych genetickych onemocnéni v Ceské
republice (CZDDNAL)

www.uhkt.cz/nrl/db
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nebo ktefi rodinu planuji. Velkou ulevu pfinese negativni nalez,
protoze rodice tak nemohou prenést chromosomovou translokaci
na své déti. V pozitivnim pfipadé je mozné jim nabidnout
prenatalni diagnostiku ke stanoveni karyotypu plodu.

Néktefi lidé se ostychaji fici ostatnim ¢&lenim své rodiny, Ze
nesou chromosomovou translokaci. Mohou mit strach, ze vyvolaji
velké obavy. V nékterych rodinach lidé i ztratili kontakt se svymi
pribuznymi, a tak je pro né obtizné se s nimi zkontaktovat.

Klinicky genetik ma vSak dostatek zkusenosti s témito situacemi a
pomUze i béhem pohovoru s ostatnimi ¢leny vasi rodiny.

Prosime, zapamatujte si

o Jedinec, ktery je nosi€em balancované translokace, je
obvykle zdravy. Komplikace mohou vsak nastat u jeho déti.

o Chromosomova translokace se dédi od jednoho z rodicl
nebo k ni dojde v dobé okolo poceti (koncepce).

o Translokaci nelze opravit, je po zbytek zivota neménna.

° Chromosomovou translokaci neni mozno se ,nakazit‘ a z
tohoto divodu muze byt jeji nosi¢ napriklad darcem krve.

o Lidé casto maji pocit viny z
nosi¢stvi chromosomové
translokace. V této souvislosti si
prosim uvédomte, ze nejde o nici
chybu a nikdo ji nezpusobil. Je
chybou hledat vinika.

Obrazek €. 1: Geny, chromosomy a DNA

© Clinical Skills Ltd

Chromosomy ¢€islo 1 az 22 vypadaji stejné u muzl i zen a
nazyvaji se ,autosomy“. Dvacaty treti par chromosomu je vSak
rozdilny u muzl a Zen a nazyva se ,pohlavni chromosomy*“ (nebo
také ,gonosomy“). Existuji dva typy pohlavnich chromosomu :
chromosom X a chromosom Y. Zeny maji za normalnich okolnosti
dva chromosomy X (tj. konstituci XX), kdy zena zdédi jeden
chromosom X od své matky a jeden chromosom X od svého otce.
Muzi maji normalné jeden chromosom X a jeden chromosom Y
(t. konstituci XY). Muz zdédi chromosom X od své matky a
chromosom Y od svého otce. Obrazek C¢&islo 2. ukazuje
chromosomové vybavu muze, nebot posledni par chromosomu je
Xay.
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Obrazek 2: Karyotyp s 23 pary chromosomul serazenych
podle velikosti. Chromosom €. 1 je nejvétsi, posledni dva
chromosomy jsou pohlavni chromosomy a jedna se o
chlapce.
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Pro spravné fungovani naseho téla je dulezité mit presné
mnozstvi chromosomového materialu, protoze geny (které
obsahuji pokyny pro vSechny buriky naseho téla) se nachazeji na
chromosomech. Chybéni nékteré ¢asti chromosomu nebo naopak
prebyvani urCité ¢asti chromosomu vede k nerovnovaze dedi¢né
informace, a proto mlze u ditéte vést k poruse uceni, opozdéni
vyvoje a k dal§im zdravotnim problémum.

Co to je chromosomova translokace?

Translokace znamena, ze dojde k neobvyklému usporadani
chromosomu vlivem:
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mit dité s néjakym stupném postizeni je vyssSi, nez obvykle, i kdyz
mira tohoto postizeni zalezi na konkrétnim typu chromosomové
translokace.

VySetifeni chromosomovych translokaci

Genetické vySetieni dokaze zjistit, zda dana osoba ma translokaci
¢i nikoliv. U vySetfované osoby se provede odbér krve a jeji buriky
jsou vysetreny v laboratofi ke zjisténi chromosomovych zmén.
Takto se stanovuje tzv. karyotyp. Je téz mozné toto vySetfeni
provést béhem téhotenstvi, abychom zjistili zda je u plodu
pfitomna chromosomova translokace. Geneticka vySetreni
provadéna v prubéhu téhotenstvi se nazyvaji prenatalni
diagnostikou a muzete je prodiskutovat s klinickym genetikem.
( viz letacek o CVS nebo o Amniocentéze).

A dalSi ¢lenové rodiny?

V pfipadé pozitivniho nalezu je vhodné probrat tuto skutecnost
s ostatnimi ¢leny vasi rodiny. Budou-li si to vasi pribuzni prat,
znalost této skute€nosti je dulezitd ke stanoveni toho, zda jsou
rovnéz nosi¢i této Ci jiné chromosomové translokace (krevni
odbér k vySetfeni karyotypu). Cytogenetické vysetfeni mize byt
obzvlasté dllezité pro ty ¢leny vasi rodiny, ktefi jiz potomky maiji,




prestavbou zasazeny. Rovnéz tak je duUlezité, jak velké je
mnozstvi chybéjiciho nebo nadbyte¢ného chromosomového
materidlu, protoze nékteré ¢asti chromosomu jsou dulezitéjsi nez
jiné, coz odrazi rozdilny obsah genu.

Muze rodi¢ predat balancovanou translokaci svému
ditéti?

Neni to jednoznacéné, protoze v kazdém téhotenstvi mize dojit k
nékolika moznostem:

e Dité muze zdédit zcela normalni chromosomy.

Dité muze zdédit stejnou balancovanou translokaci, jako
ma jeho rodic¢ a tak nema zadné zdravotni problémy.

e Dité mlze zdédit nebalancovanou translokaci a mize se
narodit s urcitym stupném vyvojové retardace, poruchou
uceni a zdravotnimi problémy.

e Teéhotenstvi skonci samovolnym potratem.

Z tohoto duvodu je mozné, Ze nosi¢ balancované translokace
muze mit zcela zdravé dité. Nicméné riziko, Zze tento nosi¢ bude
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e zmeény, ke které doslo béhem vyvoje vajicka nebo spermie
nebo v obdobi okolo poceti (koncepce);
e chromosomové prestavby zdédéné od jednoho z rodicu.

Existuji dva hlavni typy translokaci: tzv. Reciproké translokace a
Robertsonské translokace (nazvané podle svého objevitele).

Reciproké translokace
Reciproka translokace vznikne tehdy, kdyz se dva fragmenty

oddéli od dvou rtznych chromosomU a ,recipro¢né“ si zaméni si
své misto na danych chromosomech; viz. Obrazek €. 3.

Obrazek €. 3: Vznik reciproké translokace

flar oz dacasti ... a znovu
Dva normalni pary Zlomené casotl e oiend K iinv
chromosomiti chromosomu.... pripojene k jinym
chromosomum
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Robertsonské translokace

Robertsonské translokace vznikaji tak, ze se dva chromosomy
spoji dohromady pres své konce, které ztrati malé funkcnée
nevyznamné Casti. Schéma této translokace ukazuje obrazek €.
4.

Obrazek €. 4 Ukazuje tzv. Robertsonskou translokaci
zahrnujici dva chromosomy.

Dva pary normalnich Robertsonska

chromosomu translokace: jeden
chromosom z jednoho
paru se spoji s
chromosomem z jiného
paru

Pro¢ dochazi k chromosomovym translokacim?

Ackoliv rizné chromosomové translokace ma jeden z pétiset lidi,
ve skutecnosti jsme stale neporozuméli, pro€ k nim dochazi. Vime
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véak, Ze s nejvétsi pravdépodobnosti dochazi ke zlomim a
naslednym opravam chromosomU bé&hem zrani spermii a vajicek
nebo v dobé poceti (koncepce). Tyto procesy nemlzeme jakkoli
ovlivnit.

V jakém pfipadé chromosomova translokace
problémy?

V obou uvedenych prikladech doslo k pfestavbé chromosomu tak,
ze nedoslo ani ke ztraté nebo prebytku chromosomového
materialu. Mluvime proto o tzv. vyvazené nebo ,balancované®
translokaci.

Osoba, ktera je nosicem balancované translokace, obvykle neni
postizena, vlastné ani o ni nevi. Tato chromosomova konstituce
se stane dullezitou az v okamziku, kdy tento jedinec ma dité, které
mUze zdédit tzv. nevyvazenou nebo také ,nebalancovanou‘
translokaci.

Nebalancované translokace

Pokud jeden z rodi¢l je nosiéem balancované translokace, je
mozngé, ze dité zdédi nebalancovanou translokaci, ve které je Cast
chromosomu navic a/nebo chybi ¢ast jiného chromosomu.
Molekularnim procesim, které jsou zodpovédné za preménu
balancované translokace v nebalancovanou, dosud zcela
nerozumime.

Casto se dité mize narodit s translokaci, agkoliv oba jeho rodice
maji normalni chromosomy. Hovofime o tzv. ,de novo® ( z latiny)
translokaci nebo také o nové chromosomové prestavbé. V tomto
pripadé je velmi mala sance, ze by tito rodiCe méli dalsi dité s
chromosomovou translokaci.

Dité, které ma nebalancovanou translokaci, muze mit poruchy
uceni, opozdéni vyvoje nebo dalsi zdravotni problémy. Zavaznost
postizeni zavisi na tom, jaké chromosomy a jaké jejich €asti jsou



