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Chromozémoveé zmeny

Informacia pre pacientov a ich rodiny



Chromozémové zmeny

Nasledujuci text obsahuje informacie o chromozémovych
zmenach, ich dedi¢nosti, a o tom, kedy tieto zmeny mézu
spbsobit zdravotné problémy. Informacie su uréené pre
pacientov za ucCelom skvalitnenia diskusie pri genetickom
poradenstve.

Na to, aby sme mohli porozumiet chromozémovym
abnormalitam, mali by sme sa najskér nieCo dozvediet o
chromozémoch a o génoch.

Co st gény a chromozémy?

Nase telo sa skladd z milibnov buniek. Vaésina buniek
obsahuje kompletnu sadu génov. Mame tisice génov, ktoré
posobia ako subor pokynov riadiacich nas rast a vébec
fungovanie celého nasho tela. Gény su zodpovedné za mnohé
z naSich vlastnosti ako je farba oci, krvna skupina alebo vyska.

Gény su nesené na vlaknitych mikroskopickych S$truktirach
umiestnenych v jadre bunky, nazyvanych chromozémy. Vo
vacsine buniek mame obvykle 46 chromozémov. Chromozémy
dedime od svojich rodi€ov - 23 chromozémov od matky a 23
chromozémov od otca, Cize spolu mame dve sady po 23
chromozdédmoch, resp. 23 parov chromozomov. Pretoze
chromozémy sa skladaju z génov, dedime z vacsiny génov
dve kopie - po jednej kopii od kazdého z rodic¢ov. To je dévod,
pre€o sa zvy€ajne podobame nasim rodi€om. Chromozémy, a
teda i gény, su tvorené chemickou latkou, ktora sa nazyva
DNA.
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PRESOV Obrazok 1: Gény, chromozémy a DNA
Alpha medical a.s., Geneticka ambulancia
Adresa: Hollého 14

080 01 Presov

Tel: 051 7011 417, 232

Email: presov@alphamedical.sk

SPISSKA NOVA VES

Oddelenie lekarskej genetiky NsP a.s.
Adresa: Janskeho 1

052 01 SpiSska Nova Ves

Tel: 053 4199 246, 247

Email: geneticka.ambulancia@nspsnv.sk

“Chromozomy - 23 parov

Chromozém je
tvoreny génmi

TRENCIN

Oddelenie lekarskej genetiky FN
Adresa: Legionarska 28

911 71 Trencin

Tel: 032 6566 796

Email: valachova@fntn.sk

© Clinical Skills Ltd

ZILINA

Oddelenie lekarskej genetiky NsP

Adresa: Spanyola 43 Chromozémy ¢€islo 1 az 22 (pozrite obrazok 2) vyzeraju
01207 Zilina rovhako u muzov aj Zien a nazyvaju sa ,autozémy“. Par
Tel: 041 5110 245, 698 chromozémov Cislo 23 sa v8ak u muzov a zZien liSi, a je
Email: cisgen@nspza.sk nazyvany ,pohlavné chromozémy“ (alebo tiez ,gonozdémy*).

Existuju dva typy pohlavnych chromozémov - chromozém X a
chromozém Y. Zeny maju za normalnych okolnosti dva
chromozémy X (tj. kombinaciu XX), priom Zena dedi jeden
chromozém X od svojej matky a jeden chromozém X od
svojho otca. MuZi maju Standardne jeden chromozém X a
jeden chromozdém Y (ij. kombinaciu XY). Muz dedi chromozdm
X od svojej matky a chromozom Y od svojho otca. Preto
obrazok cislo 2. znazornuje chromozémovlu vybavu muza,
kedZe posledny par chromozémov je X a Y.
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Obrazok 2: 23 parov chromozémov usporiadanych podla
velkosti. Chromozém 1 je najvacsi. Posledné dva
chromozémy su pohlavhé chromozémy; jedna sa o muza.
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Chromozémové zmeny

Pre naSe zdravie je dblezité mat spravne mnozstvo
chromozémoveho materialu, tj. ani viac, ani menej, pretoze na
chromozémoch sa nachadzaju gény riadiace €innost' vSetkych
buniek nasho tela. Akakolvek zmena v pocte, velkosti Ci
Strukture chromozémov mdéze znamenat zmenu v mnozstve
alebo usporiadani genetického materialu. To mdze viest k
porucham ucenia, telesného a duSevného vyvinu a/alebo
k réznym dalSim zdravotnym problémom.

Chromozémové zmeny mézu byt zdedené od rodiCov.
Omnoho cCastejSie vS8ak chromozdmové zmeny vznikaju bud
pri tvorbe pohlavnych buniek - vaji¢ok a spermii, alebo v ¢ase
oplodnenia (de novo). Vyskytu tychto zmien nie je mozné
nijako predchadzat alebo ho ovplyviiovat.

17

Geneticka ambulancia Detskej fakultnej nemocnice,

I. Klinika deti a dorastu LF UPJS a DFN

Adresa: Tr. SNP 1

040 66 Kosice

Tel: 055 640 2530, 2393, 4129

Email: barbjane1@yahoo.com
jana.behunova@upijs.sk

LUCENEC

Ambulancia lekarskej genetiky
Adresa: Ul. Dukelskych hrdinov 2
984 01 Lucenec

Tel: 0902 152665

Email: kvamagen@stonline.sk

MARTIN

Oddelenie lekarskej genetiky, Martinska fakultna
nemocnhica

Adresa: Kollarova 2

036 59 Martin

Tel: 043 4203 887

Email: krsiakova@mfn.sk

Martinska geneticka ambulancia, M-Genetik, s.r.o.
Adresa: Mudroriova 7

036 01 Martin

Tel: 043 4222 778

Email: mgenetik@zoznam.sk

NITRA

GENET,s.r.o.

Adresa: Spitalska 6,

949 01 Nitra

Tel: 037 6545 668

Email: barosjana@hotmail.com
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Oddelenie lekarskej genetiky, Ustav laboratéornych
vysSetrovacich metéd, Onkologicky ustav sv. Alzbety

(OUSA)

Adresa: Heydukova 10

812 50 Bratislava

Tel: 02 592 49 574, 576, 575
Email: emassaro@ousa.sk

Oddelenie klinickej genetiky, Novapharm s.r.o.,

Zelezniéna nemocnica a poliklinika
Adresa: Sancova 110

832 99 Bratislava

Tel: 02 2029 2444, 2447, 5284, 7738
Email: genetika@novapharm.sk
cytogenetika@novapharm.sk
ondrejcak.michal@novapharm.sk
melisova.katarina@novapharm.sk

BANSKA BYSTRICA

Oddelenie lekarskej genetiky FNsP F.D. Roosevelta

Adresa: Nam. L. Svobodu 1
975 17 Banska Bystrica

Tel: 048 441 3378, 3380
Email: dkantarska@nspbb.sk

HUMENNE

GEN-IM s.r.o

Adresa: Poliklinika, Ul. 1.maja 21

066 01 Humenné

Tel: 057 7706572

Email: miroslav.vasil@alphamedical.sk
mvasil@stonline.sk

KOSICE

Oddelenie lekarskej genetiky, FN L. Pasteura
Adresa: Tr. SNP 1

041 90 Kosice

Tel: 055 640 3233, 3230, 2140

Email: genetikaodd.snp@fnlp.sk
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Existuja dva hlavné typy chromozémovych
Zmien:

1) Zmeny pocétu chromozémov - ak je pritomnych viac alebo
menej kopii nejakého chromozdému ako byva normaine.

2) Zmeny samotnej Struktiry chromozémov - ak je material
na danom konkrétnom chromozéme nejakym spdsobom
poruseny alebo zmeneny. To méze znamenat nadbytok alebo
stratu chromozémového ,materialu®. V tomto informa&nom
letaCiku sa zameriame na chromozémové delécie,
chromozémové duplikacie, chromozémové inzercie,
chromozoémoveé inverzie a tzv. ring chromozéom. Ak by vas
zaujimali informacie o chromozémovych translokaciach,
pozrite si prosim informacny letak o chromozémovych
translokaciach.

Zmeny poc¢tu chromozémov

Kazda bunka ludského tela zvy€ajne obsahuje subor 46
chromozémov. Niekedy sa vSak narodi dieta s viac alebo
menej chromozdédmami, a v dosledku
toho ma viac alebo menej génov, ako
je normalne, Co vedie k rozvoju
réznych genetickych chordb.

Prikladom jedného z najCastejSich
geneticky podmienenych chordb
spbsobenych nadbytoénym
chromozémom je Downov syndrém.
Pacienti s Downovym syndromom
maju v bunkach 47 chromozdémov,
namiesto normalnych 46. Je to dané
tym, Ze maju jeden nadbytolny
chromozém ¢. 21, ktory je pritomny
v troch képiach namiesto obvyklych
dvoch kopii (pozrite obrazok 3).
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Obrazok 3: Chromozémy dievéata (posledny par
chromozémov je XX) s Downovym syndréomom, kde su tri
kopie chromozému 21 namiesto obvyklych dvoch.
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Zmeny chromozémovej struktury

Zmeny chromozdémovej Struktury vznikaju po odlomeni alebo
uréitom preskupeni (prestavbe) chromozémového materialu.
To mbéze viest bud k nadbytku alebo chybaniu
chromozémového materialu, a tieto zmeny mézu vzniknat
viacerymi niz8ie uvedenymi sposobmi.

Zmeny chromozdmovej Struktury mozu byt niekedy velmi malé
a v beznom laboratériu tazko zistitelné. V niektorych
zriedkavych pripadoch dokonca, aj ked je zmena v Strukture
chromozdému odhalena, méze byt velmi tazké predpovedat jej
vplyv na zdravie daného dietata. Tento fakt byva pre lekara a
rodi¢a velmi frustrujuci.
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Orphanet - volne pristupné webové stranky s informaciami o
vzacnych chorobach, klinickych testoch, liekoch a kontaktoch
na svojpomocné skupiny v celej Eurépe (v hlavnych
eurdpskych jazykoch).

www.orpha.net

IBIS - volne pristupné webové stranky s informaciami o
vrodenych vyvojovych chybach a genetickych chorobach a
moznostiach ich prevencie, o planovani tehotenstva,
teratogénoch a genetickom poradenstve (v angli¢tine,
SpanielCine, ukrajincine, rustine... )
http://www.ibis-birthdefects.org/start/index.htm
http://www.ibis-birthdefects.org/index.htm

....dalSie informacie na vasej najblizSej genetickej ambulancii:

BRATISLAVA

Centrum lekarskej genetiky FNsP, Nemocnica Staré mesto
Adresa: Americké nam. 3

813 69 Bratislava

Tel: 02 5296 8855, 02 5293 1483

Email: genetika@faneba.sk

Oddelenie klinickej genetiky FNsP, pracovisko Kramare
Adresa: Limbova 5

833 05 Bratislava

Tel: 02 5954 2805, 2913, 2809, 2318, 2697, 5141

Email: genetika@kramare.fnspba.sk
eleonora.cmelova@kramare.fnspba.sk
darina.durovcikova@szu.sk

Oddelenie lekarskej genetiky, Narodny onkologicky ustav
Adresa: Klenova 1

833 10 Bratislava

Tel: 02 59378485

Email: denisa.ilencikova@nou.sk
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Praderov-Williho syndrém
http://www.pwsyndrom.sk/

Williamsov syndrém
http://www.spolws.sk/Co-je-williamsow-syndrom.html

Gilbertov syndrém
http://www.gilbert.wbl.sk/

Marfanov syndrém
http://marfan.szm.sk/
http://www.bedekerzdravia.sk/?main=article&id=334

Ataxia-teleangiektazia
http://www.ataxia-teleangiectazia.estranky.sk/clanky/o-
diagnhoze/ataxia-teleangiectasia- luis-barovej-syndrom

Translokacie

Ak vas zaujimaju informacie o chromozémovych

translokaciach, pozrite si prosim dalSi informacny letak -
, Chromozbémoveé translokacie.

Delécie

Termin chromozdémova delécia
znamena, Ze Cast chromozdému je
stratena alebo odlomena. Delécia mbze
vzniknut na akomkolvek chromozéme,
v ktorejkolvek jeho Casti, a mdéze mat
réznu velkost. Ak geneticky material,
ktory chyba, obsahoval délezité gény,
moze byt tato strata pri¢inou poruch

; uCenia, vyvinovej retardacie alebo
Ceské stranky: roznych zdravotnych problémov.
Zavaznost tychto priznakov zavisi na
Genetika - ¢esky zdroj informacii o genetike. velkosti chybajucej ¢asti chromozému a
www.genetika.wz.cz/genealogie.htm na jej lokalizacii.

Databaza pracovisk CR poskytujucich molekularno-genetické
vySetrenia CastejSich genetickych ochoreni (CZDDNAL) R o e
www.uhkt.cz/nrl/db 2 . Duplikacie

Spoleénost Iékarské genetiky Ceské Iékaiské spoleénosti _ Termin chromozémova duplikacia
J. E. Purkyné; . znamena, ze c¢ast uréitého
www.slg.cz - chromozému bola zdvojena,
z chromozém teda obsahuje
nadmerné mnozstvo genetického
materialu. Tento nadbytocny
EuroGentest - volne pristupné webové stranky s informaciami chromozémovy material méze
o genetickom vySetreni (v anglictine a ostatnych eurépskych 54 : - takisto spdsobit’ poruchy ucenia,
jazykoch). g /i ; x poruchy vyvoja alebo zdravotné
www.eurogentest.org 2 7 problémy dietata.

Ostatné zahrani¢né zdroje:
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Inzercie

Chromozdémova inzercia
Znamena, Ze cast
chromozémového materialu bola &
vloZena na nezvylajné miesto - Eie
bud na tom istom, alebo uplne
inom chromozéme. V pripade, Ze
Ziadny chromozdémovy material
nechyba, a ani nie je nadbytoCny,
dana osoba je vacsinou zdrava.
Ak v8ak nejaky chromozémovy
material chyba, alebo je navySe,
mézZze sa u pacienta rozvinut
porucha fyzickeého & mentalneho
vyvoja, alebo dalSie zdravotné
problémy.

Ring - kruhovy chromozém

Termin ,ring chromozdm*
znamena, Ze konce chromozoému
sa spojili a utvorili tak spolu tvar
prstefia (angl. ,ring“ - prsten,
kruzok, kruh). To vaésinou vznika
po odlomeni dvoch koncov toho
istého chromozému. Tieto
odlomené konce chromozdémov su
tzv. ,lepivé®, Casto sa navzajom
spoja, a tak vytvoria tvar kruhu /
prstefia. Klinicky vyznam tejto
zmeny zvyCajne zalezi na tom,
koflko a akého chromozémového
materialu sa stratilo pred
vytvorenim prstencového tvaru
z odlomenych koncov
chromozému.
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Kontakty na pracoviska molekulovo-genetickej diagnostiky -
Slovensko:

Centrum lekarskej genetiky, Usek molekulovej a biochemickej
genetiky FN Staré mesto
http://www.nspr.sk/Nemocnica-Stare-Mesto/stare-mesto/
sm_clg/index.htm

http://lwww.szu.sk/katedry/katedra.html?polozka id=2876887
Priloha 12 - ponukovy list vysetrenia 2.pdf

Genexpress s. r. 0.
http://genexpress.sk/

Gendiagnostica s. r. o.
http://www.gendiagnostica.sk/

Medgene s. r. 0.
http://www.medgene.eu/index.html

Dalsie informaéné stranky a kontakty na spoloénosti:

Centrum fetalnej a gynekologickej diagnostiky, JUHAMED, s.r.o.
http://www.usg.sk/

Centrum prenatalnej ultrasonografickej diagnostiky Martin, FEMICARE, s.r.o.

http://www.femicare.orqg/

Spina bifida a hydrocefalus
http://www.sbah.sk/

Downov syndrom
http://www.downovsyndrom.sk/sds/

Turnerov syndrom
http://www.turnerovsyndrom.sk/

5p- syndrém
http://primar.sme.sk/c/4116645/syndrom-macacieho-placu-cridu-
chat-syndrom-5p-syndrom.html
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Kde mozete ziskat’ d’alSie informacie

Toto je iba struény sprievodca chromozémovymi zmenami.
Viac informacii mézete ziskat’ na tychto adresach:

Slovenské zdroje informacii o genetike:

Genetizacia mediciny XXI. storoc€ia - informacno-edukacna
stranka o ulohe genetiky v medicine. Subor prac v pdf formate
pojednavajucich o podstate dediCnosti, o Strukture DNA a
chromozémov, o indikaciach a metédach genetického
vySetrenia, aj o biochemicko-molekulovych aspektoch
vySetreni pri dedi€nych metabolickych chorobach a inych
genetickych poruchach. Autori: Centrum Lekarskej Genetiky
FN Bratislava, Ustav Biologie a Genetiky LF UK Bratislava.

http://www.prorecsk.sk/post/genetizacia-mediciny-xxi-storocia-
16/

Bioweb.genezis.eu - informacno-edukaéna stranka o
genetike ako vede vSeobecne, aj uzSie o ludskej genetike, o
typoch dedi€nosti, chromozémovych mutaciach, genetickych
chorobach...
http://www.bioweb.genezis.eu/index.php?cat=7&file=clovek

Inverzia

Chromozémova inverzia znamena,
Ze Cast chromozému sa obratila
tak, Zze aj poradie génov na
chromozébme je ,obratené“. Vo
vacsine pripadov u osoby, ktora
nesie tuto inverziu, tato zmena
nespbsobuje Ziadne zdravotné
probléemy. Mbze vSak spdsobit
nerovhomerné rozdelenie
genetického materialu, a tym aj
zdravotné problémy u potomkov
tejto osoby.

Ak ma rodic nezvy€ajni chromozémovu
prestavbu, ako sa to moze prejavit u jeho
diet’at’a?

V kazdom tehotenstve mdze nastat niekolko moznosti:

e Dieta mobézZe =zdedit Uuplne normalne usporiadané
chromozémy.

o Dieta méze zdedit rovnaku chromozdmovu prestavbu
ako jeho rodi€, a tak nema Ziadne zdravotné problémy.

e Dieta sa mdze narodit s nevyvazenym usporiadanim
chromozémov  spdsobujucim poruchu ucenia,
zaostavanie vyvoja alebo iné zdravotné problémy.

o Tehotenstvo sa mbze skoncit samovolnym potratom.

Z toho vyplyva, Ze nosi¢i chromozdmovej prestavby zvy€ajne
mozu mat’ aj zdravé deti, a mnohi ich aj maju. KedZe kazda
zmena je Specificka, nosi¢ chromozémovej prestavby by sa
mal vzdy poradit’ o svojej situacii s klinickym genetikom.
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Casto sa v8ak deti s chromozémovou prestavbou narodia
rodicom, ktori maju  chromozébmy normalne. Takto
novovzniknutd chromozémova prestavba sa nazyva aj ,,de
novo“ prestavba (nazov pochadza z latin€iny). V tomto pripade
riziko, ze rodi¢ia budi mat dalSie dieta s rovnakou
chromozoémovou prestavbou, je velmi nizke.

VysSetrenia chromozémovych zmien

Vysledkom genetického vySetrenia chromozémov, ktoré moze
odhalit’ pripadné nosi€stvo chromozémovej prestavby, je tzv.
karyotyp - zhodnotenie poctu a vzhladu chromozémov pod
mikroskopom. Pacient podstupi obycajny odber krvi, a
z buniek jeho krvi (bielych krviniek) - sa v laboratériu vySetria
jeho chromozébmy a vyhodnoti karyotyp. VySetrenie
chromozémov je tiezZ mozné zhodnotit u plodu v tehotenstve v
ramci prenatalnej diagnostiky. Toto vySetrenie je vS8ak nutné
vopred konzultovat s klinickym genetikom. Viac informacii o
testoch plodu najdete v informaénych letdkoch o
Amniocentéze a CVS.

A ¢o dalsi ¢lenovia rodiny?

V pripade pozitivneho nalezu chromozdémovej zmeny je
vhodné prediskutovat tuto skuto€nost s ostatnymi ¢lenmi vasej
rodiny, aby mohli dostat moZnost podstupit vySetrenie
chromozémov, ak si to budu Zelat. Toto vySetrenie je délezité
pre zistenie, toho, €i su tiez nosi¢mi tej istej, pripadne nejakej
inej chromozdmovej translokacie. VySetrenie chromozémov
moze byt obzvlast délezité pre tych ¢lenov vasej rodiny, ktori
uz maju dieta, alebo ho planuju v buducnosti. Ak je ich nalez
negativny, znamena to, Ze danu chromozémovu prestavbu
nemohli ani nebudu mbct preniest ani na svoje potomstvo.
Naopak, pri pozitivnom naleze je mozné ponuknut im
prenatalnu diagnostiku na stanovenie karyotypu plodu.

Pre niektorych ludi je zloZité povedat ostatnym &lenom svojej
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rodiny, Ze su nosiémi chromozémovej translokacie. M6zZu sa
hanbit, alebo mat strach, Ze vyvolaju obavy v celej rodine.
V niektorych rodinach pribuzni navzajom stratili kontakt, a tak
je pre nich tazké znovu sa stretnut. Genetik-Specialista ma
vacsinou dost’ skusenosti s rodinami v podobnych situaciach,
a mbéze vam ponuknut radu ako prejednat tieto zaleZitosti
s ostatnymi ¢lenmi rodiny.

Je délezité si zapamatat’

e Chromozdmova zmena (prestavba) je bud zdedena od
rodi¢a, alebo vznika v ¢ase oplodnenia.

e Chromozdmova zmena nemdze byt odstranena, je
pritomna po cely Zivot jedinca.

e Chromozédmova zmena nie je nie€o, ¢im by sme sa
mohli ,nakazit“. Preto jej nosi€ mdbze byt napriklad aj
darcom krvi.

e ludia maju c&asto kvéli nosi¢stvu chromozémovej
prestavby pocity viny alebo hanby. Je délezité si
uvedomit, Ze tu nejde o niciu chybu Ci
vinu, a nikto tento stav Ziadnym
svojim konanim nespésobil.

e Velka vacsina nosiCov balansovanej
(vyvazenej) chromozdmovej
prestavby méze mat zdravé deti (vid
aj letak ,Chromozémové
translokacie®).




