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Otazka: Genetika a lidské zdravi
Predmeét: Biologie, Genetika

Pridal(a): -

U jedinct s urc¢itymi odchylkami v genotypu se objevuji charakteristické patologické stavy; jsou
zpUsobeny poruchami v genetické vybavé zdédéné od rodici

RozliSujeme:
Dédi¢né choroby

» Podminény defektnimi geny prenesenymi na potomka

» Hemofilie - porucha srazlivosti krve

» Srpkovita anémie - Cervené krvinky maiji srpkovity tvar a neplni svou funkci, odolnost
proti malarii

» Fenylketonurie - porucha metabolismu aminokyseliny fenylalaninu, dochazi k jejimu
hromadéni moci; poskozeni plodu, zaostalost, rozviji se mentalni retardace

 Cysticka fibroza - poruchy zazivaciho a dychaciho Ustroji, nadmeérna tvorba hlenu,
Casté infekce
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Chromozomové poruchy

 ZpUsobeny zménami v poctu chromozomd, vznikaji jako ddsledek zmén pri buné¢ném
déleni

« Downuv syndrom - trisomie 21. chromozomu, projevuje se napf. nizsim vzristem,
mongoloidnim sklonem ocnich Stérbin, ¢astymi srde¢nimi vadami, snizenou imunitou,
dusevni opozdénosti, sklonem k obezité

 Patautiv syndrom - trisomie 13. chromozomu, projevuje se napf. $patné vyvinutymi
prsty, malformacemi organ(, rozstépy, neuzavrenou lebkou, postizeny se vétsinou
nedoziva 6 mésicl

« KlinefelterGv syndrom - postihuje muze, jedinec méa nadbyte¢ny chromozom X
(celkem 47 chromozom), projevuje se nevyraznymi sekundarnimi pohlavnimi znaky,
snizenou dusevni schopnosti, neplodnosti

* XYY syndrom (supermuz) - 1:800, snizena potence, neplodnost

« XXX syndrom (superzena) - 1:1000, vétsina postiZzenych Zen je normalni, ale mlze se
vyskytnout snizené IQ, problémy v reprodukci

« Turneruv syndrom - postihuje zeny, chybi 1 chromozom X (45 chromozom(), projevuje
se mensim vzrlstem, postava muzského typu, omezeny vyvoj vajecnikd, sterilita

Cri du chat (syndrom kociciho mnoukani)

 Vzacné, asi 1 pripad na 20-50 tisic Zivych porodd

« Pficinou choroby je delece (ztrata) ¢asti 5. chromozému

« Hlavni projevy u novorozencl jsou zvuky podobné koci¢imu mnoukani, mentalni
retardace, problémy s motorikou a poruchami rlistu

Lékarska genetika

« Samostatny obor mediciny zabyvajici se studiem lidského genetického materialu

« Umoznuje zjistit priciny dédi¢nych chorob, popf. je v€asné rozpoznat

 Odhaluje nosice patologickych gent nebo genetickych dispozic

 Soucasti l[éCebné preventivni péce je genetické poradenstvi, kdy Iékar stanovi riziko
genetického postizeni

* Pfi zvySeném genetickém riziku navrhne moznosti prevence, napf. Uprava zivotospravy,
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prenatalni diagnostika, umélé oplodnéni, zabrana poceti, preruseni téhotenstvi

. Genetika Clovéka, genetické choroby a prevence

2. Genetika organismd, genetik ¢lovéka - maturitni otdzka

. Genetika jako véda - maturitni otazka
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