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Chromosomoveé zmeény

Informace pro pacienty a rodiny



Chromosomové zmény

Nasledujici text obsahuje informace o chromosovych zménach
a jejich dédicnosti. Tyto informace jsou urcené pro pacienty v
souvislosti s genetickym poradenstvim.

K tomu, abychom mohli porozumét chromosovym odchylkam,
meli bychom nejprve néco znat o chromosomech a o genech:

Co to jsou geny a chromosomy ?

Nase télo se sklada z milion bunék. Vétsina bunék obsahuje
kompletni sadu gent. Mame tisice genl. Geny funguiji jako
souhrn pokynl ovladajicich nas rust a funkce naseho
organismu. Jsou zodpovédné za mnohé z nasich vlastnosti,
jako je barva oci, krevni skupina nebo vyska.

Geny jsou prenaseny na vlaknitych strukturach, které se
nazyvaji chromosomy. Ve vétSiné bunék mame obvykle 46
chromosomd. Chromosomy dédime od svych rodi¢l, 23
chromosomu od matky a 23 chromosomU od otce, takze mame
dvé sady po 23 chromosomech, neboli 23 parl chromosomu.
Chromosomy obsahuji geny, a proto dédime dvé kopie vétsiny
genu, jednu kopii od kazdého z rodi¢l. To je davod, pro¢ mame
obvykle podobné vlastnosti jako nasi rodice. Chromosomy, a
tudiz i geny jsou vytvoreny z chemické substance, ktera se
jmenuje DNA.
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,nakazit‘ a z tohoto divodu muize byt jeji nosi¢ napriklad
darcem krve.

o Lidé casto maji pocit viny z nosiCstvi chromosomové
translokace.

o V této souvislosti si prosim uvédomte, ze nejde o nici
chybu a nikdo ji nezplsobil. Je chybou hledat vinika.

o VétSina nosic¢l balancované chromosomové prestavby
mUze mit zdravé déti (viz. letdk Chromosomové
translokace).

Kde mohu ziskat dalS§i informace

Toto je pouze struény privodce chromosomovymi zménami.
Vice informaci mUzete ziskat na téchto adresach:

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: klinicka.genetika@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
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VySetifeni chromosomovych zmén

Genetické vysetfeni chromosomU, jehoz vysledkem je tzv.
karyotyp, odhali pfipadné nosi¢stvi chromosomové prestavby.
U pacienta jsou po odbéru krve vySetifeny jednotlivé
chromosomy v jeho burkach. Vysetfeni chromosomu je také
mozné provést u plodu v téhotenstvi v ramci prenatalni
diagnostiky. Toto vysetreni je vSak nutné konzultovat s
klinickym genetikem. Vice informaci o téchto vySetrenich
naleznete v informacnich letacich o Amniocentéze a CVS.

A co dalSi rodinni pfislusnici

V pfipadé pozitivniho nalezu je vhodné probrat tuto skutecnost
s ostatnimi €leny vasi rodiny. Budou-li si to vasi pfibuzni prat,
znalost této skute¢nosti je dllezita ke stanoveni toho, zda jsou
rovnéz nosi¢i této ¢ jiné chromosomove translokace.
Chromosomové vySetfeni mize byt obzvlasté dulezité pro ty
Cleny vasi rodiny, ktefi planuji rodinu. Velkou ulevu pfinese
negativni nalez, protoze rodice tak nemohou prfenést
chromosomovou translokaci na své déti. V pozitivnim pfipade je
mozné jim nabidnout prenatalni diagnostiku ke stanoveni
karyotypu plodu.

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

Prosime, zapamatujte si

o Chromosomova prestavba je bud zdédéna od rodi¢e nebo
vznika v dobé oplodnéni (koncepce).

o Chromosomova zména nemuze byt odstranéna, je
pritomna po cely zivot jedince.

° Chromosomova zména neni néco, ¢im se muizeme

Obrazek 1: Geny, chromosomy a DNA

- “Chromosomy
/=23 paru

© Clinical Skills Ltd

Chromosomy ¢&islo 1 az 22 vypadaji stejné u muzl i Zzen a
nazyvaji se ,autosomy“. Dvacaty treti par chromosomu je vSak
rozdiiny u muzid a Zen a nazyva se ,pohlavni
chromosomy“ (nebo také ,gonosomy“). Existuji dva typy
pohlavnich chromosomd - chromosom X a chromosom Y. Zeny
maji za normalnich okolnosti dva chromosomy X (ij. 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 (ij. konstituci XY). Muz
zdédi chromosom X od své matky a chromosom Y od svého
otce. Obrazek Cislo 2. ukazuje chromosomovou vybavu muze,
nebot posledni par chromosomU je X a Y.
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Obrazek 2: 23 pard chromosomi uspofadanych podle
velikosti. Chromosom 1 je nejvétsi, priéemz posledni dva
chromosomy jsou pohlavni chromosomy a jedna se o
chlapce.
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Chromosomové zmény

Pro spravné fungovani naseho téla je dullezité mit presné
mnozstvi chromosomového materialu, protoze geny (které
obsahuji pokyny pro vSechny bunky naseho téla) se nachazeji
na chromosomech. Jakakoliv zména v poctu, velikosti nebo
struktufe chromosomU muze znamenat zménu v mnozstvi nebo
usporadani genetického materialu, coz vede k porucham
télesného a dusevniho vyvoje a/nebo k dalSim zdravotnim
problémdm u ditéte.

Chromosomové zmény mohou byt dédény od rodi¢t. Mnohem
Castéji vSak vznikaji chromosomové zmény bud pfi tvorbé
pohlavnich bunék, vaji¢ek a spermii, a/nebo v dobé oplodnéni —
koncepce. Tyto zmény nemlizeme jakkoli ovlivnit nebo jim
predejit.

Inverze

Chromosomova inverze znamena,
ze Cast chromosomu je otocCena tak,
ze poradi genu na chromosomu je
,obraceno“. Ve vétsiné pripadu u
osoby, ktera nese tuto inverzi, tato
zména nezpUsobuje Zzadné
zdravotni problémy.

Miuze rodi¢ ©predat
chromosomovou piestavbu svym détem?

Neni to jednoznacné, protoze v kazdém téhotenstvi muze
nastat nékolik moznosti:

Dité muze zdédit zcela normalni chromosomy.

Dité mUze zdédit stejnou chromosomovou prestavbu jako

jeho rodi¢ a tak nema zadné zdravotni problémy.

o Dité se mUze narodit s poruchou uceni, poruchou vyvoje
nebo s jinymi zdravotnimi problémy.

o Téhotenstvi mize skongit samovolnym potratem.

Je dllezité védét, Ze nosi¢ chromosomové prestavby muize mit
zdravé déti. Vzhledem k tomu, ze kazda zména je specificka,
nosi¢ chromosomové prestavby by se mél vzdy poradit s
klinickym genetikem.

Déti s chromosomovou prestavbou se rodi ¢asto rodiéum, ktefi
maji chromosomy normalni. Takto nové vznikla chromosomova
prestavba se nazyva ,,de novo* prestavba (nazev pochazi z
latiny). V tomto pfipadé je pravdépodobnost, ze rodi¢e budou
mit dalSi dité se stejnou chromosomovou prestavbou velmi
nizka.
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Inzerce Existuji dva hlavni typy chromosovych zmén:

Chromosomova inzerce
znamena, ze chromosomovy
material byl vlozeny do
neobvyklé polohy na tomtéz
chromosomu nebo na zcela
jiném chromosomu. V pripade,
ze zadny chromosomovy
material nechybi nebo naopak
neprebyva, doty¢na osoba je
vétSinou zdrava. Pokud vSak
chromosomovy material chybi
nebo je nadbyteny, mize se u
ditéte rozvinout porucha
télesného vyvoje nebo dalsi
zdravotni problémy.

1) Zmény v po¢tu chromosomu

Pokud je vice nebo méné kopii jednotlivych chromosom

nez obvykle.
2) Zmény v samotné strukture chromosomdu

Pokud je material v daném chromosomu néjakym
zpusobem poruseny nebo zménény. To muze znamenat
nadbytek nebo ztratu chromosomového ,materialu®. V tomto
informacnim letaku se pouze zaméfime na chromosomové
delece, chromosomové duplikace, chromosomové inzerce,
chromosomové inverze a tzv. ring chromosom. Pokud vas
budou zajimat informace o chromosomvych translokacich,
podivejte se prosim na informacni letak o chromosomvych
translokacich.

Zmény v poétu chromosomu

Obvykle kazda bunika naSeho téla obsahuje sadu 46
chromosomu. Nékdy se vSak narodi dité s vice nebo méné
chromosomy, a v dusledku toho ma vice nebo méné gend, coz
vede k rozvoji rlznych genetickych

onemocneéni.

Ring — kruhovy chromosom

Termin ,ring chromosom*
znamena, ze konce chromosomu
se spojily dohromady a vznikl tak
tvar prstenu (anglicky ,ring“). K
tomuto jevu veétSinou dochazi,
pokud se dva konce téhoz
chromosomu se odlomi.
Zbyvaijici konce chromosomu
jsou pak tzv. ,lepivé®, spoji se
jednoduse k sobé a tak vytvori
tvar prstenu. Klinicky dopad této
zmény zavisi obvykle na tom,
kolik chromosomového materialu
bylo pfed vytvofenim
prstencového tvaru ztraceno.

Jednim z nejcastéjsich
chromosomové podminénych
onemocnéni Downlv syndrom. Jeho
pri¢inou je nadbyteCny chromosom
21, ktery je pfitomen ve tfech kopiich
namisto obvyklych dvou kopii, a tak
tito lidé maji v bunkach 47
chromosomd. Riziko tohoto syndromu
se zvySuje s vékem matky.
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Obrazek 3: Chromosomy divky (posledni par chromosomi
je XX) s Downovym syndromem, kde jsou tfi kopie
chromosomu 21 namisto obvyklych dvou.
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Zmeény v chromosomové strukture

Zmeény v chromosomové strukture znamenaji odlomeni nebo
urcité preskupeni chromosomového materidlu. To mize vést k
nadbytku nebo chybéni chromosomového materialu.

Zmény v chromosomové strukture mohou byt velmi malé a
obtizné detekovatelné. Dokonce i v pfipadech, kdy je zména ve
strukture chromosomu nalezena, je velmi tézké predpoveédét,
jaky vliv bude mit na dité. Tento fakt byva pro Iékare a rodice
velmi frustrujici.

Translokace

Pokud si prejete blizsi informace o chromosomovych
translokacich, podivejte se prosim do informacniho letaku o
chromosomovych translokacich.

Delece

Termin chromosomova delece znamena,
ze Cast chromosomu je ztracena nebo
odlomena. Delece muze vzniknout na
jakémkoliv chromosomu a v jakékoliv
¢asti chromosomu a muze mit rlznou
velikost. Pokud geneticky material, ktery
byl odlomen, obsahuje dullezité geny (tzn.
klicové informace) pro nase télo, mize
byt pfi€inou poruchy uceni, vyvojového
opozdéni nebo zdravotnich problému.
Zavaznost téchto zmén zavisi na velikosti
zlomu a na jeho lokalizaci.

Duplikace

Termin chromosomova duplikace
znamena, ze cast urcitého
chromosomu byla zdvojena a
chromosom tedy obsahuje vice
genetického materialu. Tento
nadbytecny chromosomovy
material mUze zpUsobit poruchy
uCeni, poruchy vyvoje nebo
zdravotni problémy ditéte.




