Vysetreni prenasecstvi

Pokud je v rodiné molekularné-genetickym vysetfenim z krevniho odbéru nalezena mutace v genu
zpUsobujici genetické onemocnéni dédi¢né autosomdlné recesivné (AR) nebo svazbou na X (X-
linked), maji dalsi rodinni pfislusnici riziko toho, Ze jsou téZ prenaseci onemocnéni. Ve zpravé
z genetické konzultace, kterou obdrzi vySetreny, je na zakladé rozboru rodokmenu uvedeno, kterych
pfibuznych se toto riziko tyka. Tito rodinni pfislusnici se mohou objednat ke genetické konzultaci.

Zadanka od jiného specialisty neni nutna.

Nejcastéjsim takto dédicnym onemocnénim je napf. cysticka fibréza, spinalni muskularni atrofie (AR)
nebo syndrom fragilniho X a Duchennova svalova dystrofie (X-linked). Pfenasedi jsou jedinci, ktefi
prenaseji kromé ,zdravé” kopie genu i kopii s mutaci. Pfenaseci sami zddné zdravotni obtize nemaji,
ale pokud je prenasecstvi stejného onemocnéni pfitomné u obou partner(l, maji tito riziko 1:4 (25 %),
Ze se jim mUZe narodit dité s onemocnénim. U onemocnéni s vazbou na X jsou prenasecky vidy Zeny,

které maji riziko 1:2 (50 %) narozeni chlapce s onemocnénim.

Pokud se potvrdi prenasecstvi onemocnéni dédi¢ného autosomalné recesivné, je vhodné jesté
vySetfit mozné prenasecstvi u partnera. Pravdépodobnost prenaseéstvi u partnera se lisi dle toho, jak
je onemocnéni ¢asté a radoveé se pohybuje mezi 1:30 do 1:100. Pokud se potvrdi, Ze jsou oba partnefi
prenaseci, maji riziko 1:4 narozeni potomka s onemocnénim a je mozZné navrhnout preventivni
opattfeni (napf. odbér plodové vody nebo predejiti narozeni potomka svadou uZitim metody

umélého oplodnéni (IVF) a preimplantacni genetické diagnostiky (PGD)).

Pokud se u Zeny potvrdi pfenasecstvi onemocnéni dédi¢ného s vazbou na X, ma tato riziko 1:2, Ze by
syn mél onemocnéni a riziko 1:2, Ze by dcera byla téZ prenasSeckou. Je pak mozné navrhnout
preventivni opatfeni (napf. odbér plodové vody nebo predejiti narozeni potomka s vadou uZitim

metody umélého oplodnéni (IVF) a preimplantacni genetické diagnostiky (PGD)).



