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Autosomalneé dominantni dedi¢nost

Zakladni charakteristika

= tykd se genl umisténych na nepohlavnich chromosomech -
autosomech

= sledujeme prenos znaku podminéného dominantni alelou

= fenotypové se sledovany znak projevi jak u heterozygotu (4a) tak u

dominantnich homozygott (A4A) é ‘ i |J;’ <£>
= v pfipadé nelplné dominance maji heterozygoti (Aa) méné zavazné

fenotypové projevy nez dominantni homozygoti (AA4), u kterych se
prislusnd choroba projevi velmi tézkou formou

= fenotypoveé zdravi jedinci (recesivni homozygoti) nepfenasi mutaci do Priklad rodokmenu rodiny s autosomalné
dalSich generaci dominantné dédénym znakem

Genealogicka charakteristika

2 Podrobnéjsi informace naleznete na strance Genealogie.

= obé pohlavi jsou postiZzena stejné casto
= typicky je to vertikalni typ dédicnosti - alespon jeden rodi¢ je postizen (nejc¢astéji heterozygot), nemoc se
vyskytuje prakticky v kazdé generaci

Vypocet rizika

= pfi kfizeni dvou heterozygotd (Aa) je tri¢tvrtinova pravdépodobnost (75 %) narozeni postizeného potomka (ve
25 % pripad je postizeny jedinec dominantni homozygot AA)

A a
A|AA |Aa

a Aa |aa

= pfi kfizeni recesivniho homozygota (aa) s heterozygotem (Aa) je polovi¢ni (50 %) pravdépodobnost narozeni
postizeného potomka (Aa)

a a
A Aa|Aa
a aa aa
Odchylky
= sporadické pripady - mutace de novo (nova mutace) - ¢asté napriklad u achondroplasie
= nelplnd penetrance (alela se fenotypové projevi u mensiho poctu nositeld nez bychom ocekavali)
= variabilni expresivita (variabilni stuper manifestace znaku)
= dlsledek plsobeni vnéjsiho prostredi nebo dalsich gen(
= onemocnéni s pozdnim nastupem - polycystickd choroba ledvin, Huntingtonova chorea
= mozaicismus zarodecnych bunék
= nonpaternita
Priklady
= Achondroplasie
= Apertlv syndrom
= Brachydaktylie
= Familidrni hypercholesterolemie - frekvence v populaci 1:500
= Huntingtonova chorea - frekvence v populaci 1:10 000-20 000
= Marfandv syndrom
= Myotonicka dystrofie - myotonie, svalové dystrofie, katarakta, hypogonadismus, ¢elni ple$ a zmény EKG!!!
= Neurofibromatéza - frekvence v populaci 1:3 500
= Osteogenesis imperfecta
= Polycysticka choroba ledvin - dospélého typu, frekvence v populaci 1:1 000
= Polydaktylie
Odkazy
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= Autosomaéalné recesivni dédi¢nost

= Gonosomalni dédi¢nost
= Gonosomalné dominantni dédi¢nost
= Gonosomalné recesivni dédi¢nost

Procvic¢ovani
= Choroby - poznavani dédi¢nosti
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