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Geneticky podminéna onemocneéni

Multifaktorialni — polygenni

— choroby s komplexni dédicnosti
uplatiuje vliv vice genu a jejich
interakce spolu s vlivem vnéjsiho
prostredi

Existuje néjaka dédicna dispozice konemocneéni,
které se muze v rodiné obcas opakovat

Riziko opakovani v rodiné je obvykle nizké, je
odhadovano dle empirického rizika, dle
populacniho vyskytu nemoci a vyskytu nemoci
v rodiné

Obvykle mame malo/zadna pouzitelna
diagnosticka geneticka laboratorni vysetreni

Rodokmen nam ale v ramci rodiny pomaha
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Geneticky podminéna onemocnéni

Chromozomové

Stavy zplisobeny
zmeénou poctu nebo
struktury chromozomu
(chromozomovou
aberaci)

Casto se vyskytuji jako
ojedinéla — nahodna
onemocneéni
(sporadicky)

Nékdy vidime
opakovany vyskyt v
rodiné

Rodokmen je opét pro
dalsi vysetreni v rodiné
velmi dulezity
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Geneticky podminéna onemocnéni

 Monogenni
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Sestaveni rodokmenu
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Po kom to dité je ... vice nez 20 000 genu




Rodice:

Genealogie

Prenased

Zdravy

Nemocny



Trigeneracni rodokmen

Ja (u nas je to obvykle pacient)
Sourozenci

Déti sourozencu
Rodice

Sourozenci rodicu

Déti sourozencu rodicu

Rodice rodicu




Kde se vzala v rodiné dedicna nemoc ?
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muz

Zzena

neznamé pohlavi

‘ postizeny

@ prenasec

zemrely jedinec

proband

snatek

rozvod

konsanguinita
monozygotni dvojcata

dizygotni dvojcata

zadné potomstvo

potrat

mrtveé narozené dité

Symboly pouzZivané k zakresleni rodokment



Genealogie — obvykly rodokmen
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Kde se vzala v rodiné dedi¢cna nemoc ?
autosomalné dominantni dedicnost (AD)
riziko 50% pro potomky a sourozence nemocného




Genealogie — AD dédicnost
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Kde se vzala v rodiné dedicna nemoc ?
autosomalné recesivni dédicnost (AR)
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Kde se vzala v rodiné dedicna nemoc ?
autosomalné recesivni dédicnost (AR)
riziko pro sourozence nemocného 25%
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Genealogie — obvykly rodokmen
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Kde se vzala v rodine dedicna nemoc ?

X vdzana recesivni dédicnost (XR)
riziko nemoci 50% pro syny zeny prenasecky, riziko pro prenasecstvi u
dcery zeny prenasecky 50%
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Kde se vzala v rodiné dedicna nemoc?
X vazana recesivni dédicnost, riziko 50%
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Genealogie — XR dedicnost
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