NAZOR ODBORNIKA

plantaéni diagnostiku, kdy rodina podstoupf asistovanou
reprodukci, kdy jsou jednotlivd ziskand embrya vySetfena
a je zjist€éno, kterd jsou zdravid (nenesou mutace v daném
genu) a ta jsou pak pouZita k oplodnént.

V piipadé, Ze nebyla zjiSténa Zadnd geneticka pficina
sluchové vady, ma podle vas smysl po néjakém Case
genetické vySetieni opakovat?

Genetika prodélala béhem poslednich 10 let obrovsky skok
dopfedu a pacienti, kteff prosli genetickym vySetfenim i jen
pfed tfemi lety, neméli jeStémoZnost se zapojit do vyzku-
mu pomoci nejnovejsi metody tzv. sekvenovani nové ge-
nerace, v rimci néjZ jsme nyni schopni zhodnotit viechny
aktudlné zndmé geny spojené s poruchou sluchu v jediném
vySetien{. Toto je prdvé ono nejndro¢néjsi vySetfent trvajict
i rok a vice. SnaZime se oslovovat nase staré" pacienty

s nabidkou této nové moZnosti, ale ne viechny se ndm
podaif zastihnout ¢i majf zdjem o toto vySetfeni. Naopak se
na nds ¢asto obraceji pacienti, ktefi podstoupili pavodni vy-
Setfeni na jiném pracovisti a o toto vy3etfeni by velmi stili.

O GENETICE

Zakladni pojmy

DNA, ¢esky ,deoxyribonukleotidovi kyselina®, je dlouhé
a tenké vlikno, které€ je sloZené ze stavebnich kame-

nl, z tzv. nukleotida ¢i bdzi a pomoci kombinace 4

typu téchto nukleotidi (adenosinu, guaninu, thyminu

a cytosinu) kéduje veskerou nasi genetickou informaci.
DNA je uloZena v jadfe kazdé buiiky naseho organizmu
(kromé cervenych krvinek a krevnich desti¢ek). DNA je
dvouvldknovd a to tzv. komplementirni. To znamend, Ze
vzdy stejny nukleotid v jednom vlikné se pdruje se svy¥m
stdlym proté&jskem z druhého vlika. Adenosin (zkricené&
LA") se vidy pdruje s thyminem (,T“) a guaning (,G*)

s cytosinem (,C*) a samoziejmé obricené.

Informace tvofend témito pismenky v DNA je prekliadd-

na dvéma dalsimi procesy (tzv. transkripcf a translaci)

do tvorby vSech bilkovin (proteint) v naem
téle. Tyto bilkoviny maji nejrizndjsi funkce —
stavebni jako souddst bunék, regula¢ni jako
enzymy v ruznych metabolickych reakcich,
informaénf pfi pfeddvan{ vzruchl nervovou
soustavou a mnoho dal3ich. Bilkoviny jsou slo-
Zeny z aminokyselin a kaZzdd aminokyselina je
prekladem 3 po sobé jdoucich bdzi (napf. ATC
CGG a pod) v DNA (tzv. triplet ¢i kodon).
Geneticky koéd urcuje, kterd aminokyselina
je kodovdna kterou kombinaci bazi. ProtoZe
existuje vice kombinaci 3 pismen neZ je ami-
nokyselin nachdzejicich se v lidském téle (tzv
esencidlnich aminokyselin), miiZe byt jedna
aminokyselina vysledkem pfekladu aZ 6 raz-
nych tripletd. Toto maZe zpusobit situaci, kd:
i pfesto, Ze dojde k ,mutaci” tedy ziméné pis
menka (bdze) v DNA, na bilkovinu to nemd
Zddny vliv, protoZe do pfeklidané bilkoviny
byla zafazena stejnd aminokyselina, jako
podle pivodni, nemutované DNA. Pro tuto vlastnost
genetického kodu (moZnost kédovini jedné aminoky-
seliny vice ruznymi triplety) se ¥ikd, Ze geneticky kéd je
,<degenerovany”, nemd to viak nic spoledného s b&Znyn
pejorativnim vyznamem tohoto slova.

DNA se v normdlnim lidském jddfe nachdzi ve 46 dlou-
hatdnskych vliknech, které se nazyvaji chromozomy.
Chromozomu mdme 23 pdrt, vZdy jednu sadu od kaz-
dého rodice. Pokud rodi¢ nese na nékterém svém chro-
mozomu mutaci, mime vzdy riziko 50 %, Ze od danéhc
rodi¢e zdédime chromozom s touto mutaci a 50 %, Ze
zdédime chromozom zdravy.

V pifpadé monogennich genetickych onemocnéni (tedy
onemocnéni vizanvch na jediny gen) hovoiime o cel-
kem 6 zpusobech dédi¢nosti (existuji také polygennf
zpusoby dédicnosti, ktervmi se zde v8ak nebudeme za-
byvat). Zajimavostf je, Ze zikony monogenni dédi¢nosti
vynalezl nds roddk Gregor Mendel v Brné v 19. stoleti,
podle né&j se tv hlavn{ z nich nazyvaji ,mendelovskou
dédi¢nosti™. K jejich pochopentf je tfeba nejprve vysvétli
nékteré pojmy.

»Gonozomdlni“ znamend, Ze gen, jehoZ mutace jsou
zodpovédné za dané onemocnéni, se nachdzi na pohlay
nim chromozomu (tzv. .gonozomu*), ¢ili bud na chro-
mozomu X (X-vizand dédi¢nost), anebo chromozomu Y
(tzv. ,holandrickd” deédi¢nost — velmi vzdcnd).
»Autozomdlni“ naopak znamend, Ze zodpovédny gen
se nachdzi na jednom z 22 pdrd ostatnich chromozom
(tzv. autozomu).

~Recesivni® dédi¢nost zplusobi, Ze se onemocnéni{
projevi pouze, pokud jsou poskozeny vSechny kopie
pfedmétného genu (obé€ kopie u autozomdlnich chorob
tj. organizmus nemd Zidnou funk¢ni kopii daného genu
ve své genetické vybavé.

SDominantni“ dédi¢nost je naopak situace, kdy i po-
Skozeni jedné kopie genu (tzv. ,alely®) zplsobi projev
onemocneéni.
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