NAZOR ODBORNIKA

Zphsoby dédi¢nosti

Rozezndvime dédicnost Autozomdlné dominantni
(AD), kdy je onemocnéni zptisobeno jedinou mutact
genu na jednom z autozomu (chromozomu 1-22). Ta-
kovéto onemocnéni se ¢asto dédi v rodiné v nékolika
generacich, protoZe potomci postizenych jedinct maji
50% riziko postiZeni. Typickymi ptiklady jsou achondro-
pldzie (trpaslictvi, kterym trpf napiiklad postava Tyrion
Lannister ve zndmém seridlu Hra o triiny), nebo nékteré
syndromy napf. Sticklerav syndrom (kombinace poruchy
zraku, sluchu a pojivové tkiné&). AD dédi¢nost mohou
mit i nesyndromové poruchy sluchu. AD onemocnénf ale
nemusi byt v rodiné dlouhodobé dédéno, mutace muze
vzniknout u ditéte tzv. ,de novo* (tak jako napiiklad
achondroplizie u zminéné seridlové postavy), i zde viak
platf riziko pro potomky postiZeného 50 %.

Autozomalné€ recesivni onemocnéni je takové, kdy se
onemocnéni projevi pouze v pifpadé, Ze obé& kopie genu
nachdzejici se na autozomu, nesou poskozujict (patogen-
ni) mutaci. Rodic¢e jsou v takovém pfipadé oba ,nosici“ ¢
,pienasedi® mutace v tomto genu, coZ pro né znamend,
Ze sami zndmKky postiZeni nenesou, ale majf riziko, Ze

25 % jejich potomkt mZe byt danou recesivni chorobou
postizeno (50 % potomkti budou pfenaseci stejné jako
rodice a 25 % potomk neponese viibec Zidnou mutaci).
Typickym piikladem tohoto onemocnénf je jiZ zminénd
porucha sluchu zptisobend mutacemi v genu GJB2 pro
Connexin 26, pfibliZné stejné ¢astd je v nasf populaci

tzv. ,cystickd fibréza“ (zdvainé vrozené onemocnéni
plic a slinivky vedouci k nutnosti celoZivotni lékafské
péce), mnohem vzicnéjsi je napiiklad Ushertv syndrom
(kombinace poruchy sluchu a zraku), nebo Pendrediv
syndrom (porucha sluchu a §titné Zlizy).

Gonozomalné recesivni onemocnénf jsou zpiisobena
mutaci genu nachdzejictho se na chromozomu X, po-
stihujf pfedevsim muZe a to proto, Ze majf pouze jednu
kopii tohoto chromozomu, Zeny jsou v piipadé tohoto
onemocnéni zdravymi nosickami. Typickym piikladem je
hemofilie (porucha krevni srdZlivosti), nebo daltonismus
(barvoslepost). Pokud je nemoc v populaci tak ¢astd,
jako daltonismus, miZou se vyskytovat i postiZené Zeny
a to z divodu, Ze maji mutaci na obou svych X chro-
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mozomech. Tento zptsob dédi¢nosti je u sluchovych
poruch naprosto raritnf.

Gonozomidlné€ dominantni dédi¢nost je zpusobena
opé€t mutaci genu na chromozomu X, oviem zde jsou
naopak postiZeny pfevdzné Zeny. U ¢dsti chorob tohoto
spektra je nemoc tak zivaznd, Ze plody muzského po-
hlavi se viibec nenarodt, u ostatnich gonozomalné domi-
nantnich onemocnéni mohou byt postiZzeny Zeny i mu#i,
ackoliv muZi mivaji siln¢j$i projevy onemocnéni. Tento
zpusob dédi¢nosti nebyl dosud u sluchovych poruch
popsdn.

Holandricka dédi¢nost (vizand na chromozom Y) je
velmi vzdcnd, i pfesto byl uZ popsdn jeden gen na tomto
chromozomu zptsobujici poruchu sluchu.

Poslednim typem dédi¢nosti je dédi¢nost maternalni,
neboli mitochondrialni. Tato dédi¢nost nenf vdzdna
na DNA uloZenou v jddfe, ale na jinou, men$i molekulu
DNA, kterou mdme uloZenou v rizném poctu kopif

v jin€ organele buiiky a to tzv. mitochondrii. Mitochon-
drie je nazyvina tovarnou buiiky a jeji funkce je natolik
sloZitd, Ze md i svou vlastni DNA. Mutace této DNA by-
vaji velice zdvaZné a vedou k t&Zkym postiZenim, aviak
existuje popsanych nékolik mutaci v této DNA, které
jsou zodpovédné za samotnou nesyndromovou poruchu
sluchu, nebo poruchu sluchu kombinovanou s koZnimi
problémy. Tyto mutace jsou ¢asto spojoviany se zvySe-
nou citlivostf na aminoglykosidova antibiotika a tedy
ohluchnutim po poZitf téchto antibiotik, jsou viak v CR
velice vzdcné.
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