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GENETICS EDUCATION FOR PRIMARY CARE

Glosar - Cestina

alely Ruzné formy genu, které se nachazeji na totozné pozici
(lokusu) na daném chromozomu. Kazdy jedinec dédi
jednu alelu od svého otce a jednu od své matky (na
pfislusnych chromozomovych parech)

aneuploidie Odchylka po¢tu chromozomu v jadie buriky od normy.

Napf. 45 nebo 47 chromozomu misto obvyklych 46.
Prikladem je trizomie 21

asistovana reprodukce

Postup Ci IéCba, které maji za cil zvySit pravdépodobnost
pocCeti ditéte

autozomalné
dominantni

Popisuje poruchu ¢i onemocnéni u jedincq, ktefi jsou
nosi¢i mutace urcitého genu v heterozygotni formé (tedy
u jedincu, ktefi maji jednu patogenné mutovanou a jednu
normalni kopii genu)

autozomalné recesivni

Typ dédicnosti, pfi kterém onemocnéni vznika pouze v
pfipadé, Zze obé kopie urcitého genu (jak od matky, tak od
otce) obsahuji patogenni mutaci

BRCA Geny spojené s vysokym rizikem vzniku karcinomu prsu.
Jsou znamy dva BRCA geny - BRCAL1 a BRCA2, oba se
podileji na vzniku karcinomu prsu a vajecniku

chromozom Utvar v jadfe buriky tvofeny pevné sto¢enym vlidknem

DNA a strukturnimi proteiny

chromozomova aberace

Zména v jednom nebo nékolika chromozomech, ktera
zpusobuje strukturni zmény, adice nebo delece DNA

cytogeneticky laborant

Odborny pracovnik, ktery provadi analyzu poctu a
struktury chromozomii

de novo

Zména genetické informace, ktera se nové objevuje u
rodinného pfisluSnika a ma pavod v mutaci, k niz doslo v
pohlavni burice (vaji¢ku i spermii) jednoho z rodi¢t nebo
v oplodnéném vajicku (zygoté). Pouziva se téz termin
nova mutace




dédic¢na predispozice

Situace, kdy jedinec ma zvySeneé riziko onemocnéni v
dusledku genetickych zmén pfenasenych z rodi¢u na
potomky

dédiénost

Pfenos znakl z jednoho nebo obou rodi¢l na dité

dédicny

Vznikajici prostfednictvim genl pfedanych rodici
potomkim

Downuv syndrom

Syndrom spojeny s charakteristickymi znaky a poruchou
uceni, ktery je zplsobeny pFitomnosti nadbytecné kopie
chromozomu 21 nebo jeji ¢asti. Pouziva se také termin
trizomie 21

druhostupnovy pfibuzny

Pfibuzny, se kterym ma jedinec spole¢ného 25%
genetického materialu - tj. prarodic, vnouce, teta, stryc,
netef nebo synovec

dysplazie

Porucha normalniho vyvoje bunék

Edwardslv syndrom

Syndrom spojeny s velmi zavaznymi obtizemi, ktery je
zpusobeny pfitomnosti nadbyte¢né kopie chromozomu
18. Obvykle vede k umrti pfed prvnim rokem Zivota.
Pouziva se také termin trizomie 18

familiarni

Souvisejici s rodinou. Timto terminem obvykle
oznacCujeme dédiCna onemocnéni

familiarni nadorovy
syndrom

Nadorové onemocnéni, na jehoz vzniku se podili
germinalni mutace pfenasena z rodi¢u na potomky. Tato
mutace je pfitomna v pohlavnich bunkach rodi¢u, na
rozdil od mutaci, které se v prubéhu zivota nahromadi

v somatickych bunkach téla jedince

gen

Zakladni biologicka jednotka dédi¢nosti. Gen je usek
deoxyribonukleoveé kyseliny (DNA), ktery zodpovida za
produkci urcitého proteinu nebo jeho soucasti. Kazdy
Clovék ma priblizné 20 000 genu. Geny jsou linearné
uspofadany na chromozomech

geneticka poradna

Specializované zdravotnické pracovisté uréené
pacientum a rodinam, které jsou postizeny €i ohrozeny
genetickym onemocnénim

genetické laboratorni
vySetfeni

Typ laboratorniho testovani, jimz Ize odhalit zmény na
chromozomech a genech. Vysledky genetického
testovani mohou potvrdit, nebo vyloucit podezifeni na
genetické onemocnéni Ci vyhodnatit riziko, ze se u
jedince rozvine genetické onemocnéni nebo ze
onemocnéni pfeda svym potomkim




genetické onemocnéni

Onemocnéni zplsobené zménou (zménami) v urcitém
genu

genetické poradenstvi

Proces, kterym jsou sdélovany informace o genetickych
onemocnénich rodinnym pfislusnikiim. Zahrnuje diskusi o
moznostech dalSi diagnostiky a managementu a podporu
pfi rozhodovani o dalSim postupu

geneticky

Vznikajici, tykajici se nebo souvisejici s jednim nebo
nékolika geny

genova mutace

Zména v genu, ktera se vyskytuje u méné nez 1 %
populace a ktera muze mit negativni vliv na zdravi a
vyvoj jedince

hereditarni

Dédicny. Popisuje znaky, které rodiCe pfenaseji na své
potomky

heterozygotni

Tento termin pouzivame v souvislosti se znaky Ci
onemocnénimi u jedincU, ktefi jsou nosici jedné normalni
kopie urcitého genu a jedné zménéné kopie tohoto genu

homozygotni

Termin pouzivany v souvislosti se znaky, Ci
onemocnénimi u jedincU, ktefi maji dvé totozné kopie
(alely) urcitého genu (at normalni nebo mutované)

incidence

Pocet nové zaznamenanych pfipadu poruchy Ci
onemocnéni v bézné nebo specifické populaci béhem
urcitého obdobi

indexovy pacient

Prvni pFislusnik rodiny, u kterého byla diagnostikovana
urc€ita porucha. Pouziva se také termin indexovy pfipad

inverze Strukturalni chromozomova aberace spocivajici ve vzniku
dvou zlomud na jednom chromozomu a naslednému
pretoCeni odlomeného segmentu a jeho opétovnému
spojeni v opacné orientaci

karyotyp Soubor vS§ech chromozomu v burice ¢lovéka. Normalni

karyotyp Zeny je 46,XX, muze 46,XY

kaskadovy screening

VySetfeni, které je nabidnuto pfibuznym pacienta
s genetickym onemocnénim, ktefi maji riziko téhoz
onemocnéni




konsangvinita

Pokrevni pfibuzenstvi. Stav, kdy je jedinec s nékym
pribuzny prostfednictvim spoleéného predka. Cim blizsi
jsou pfibuzni, tim vice spole¢né DNA maji.

V kontextu genetiky je ,konsangivni vztah“ vztah mezi
pfibuznymi 5. stupné (druzi bratranci a sestfenice) nebo
blizSimi (napf. bratranec a sestfenice), nebo incest (vztah
mezi jesté blizSimi pfibuznymi, napf. sourozenci)

lokus Konkrétni misto na chromozomu, na kterém se nachazi
urcCity gen
maternalni Souvisejici s matkou

multifaktorialni

Onemocnéni zpusobené kombinaci genetickych a
zevnich faktor

neinvazivni prenatalni
diagnostika

Téhotensky test, ktery umozni stanovit pfitomnost
genetickych poruch plodu ze vzorku krve matky. Plod
neni vystaven zadnému riziku. Pouziva se téz termin
neinvazivni testovani nebo zkratky NIPD ¢i NIPT

nestabilita mikrosatelitt

Popisuje nalez zvySeného poctu mutaci v urcitych
oblastech DNA nadorovych bunék, ktery vznika
nasledkem vrozené poruchy reparac¢nich mechanismu
DNA

paternalni

Souvisejici s otcem

patogenni mutace

Zména v genu zpusobujici vznik uréitého onemocnéni

patogenni varianta

Zména v genu (mutace) zpusobujici vznik urcitého
onemocnéni

penetrance

Procento nosic¢l mutace v urcitém genu, ktefi vykazuji
klinické znaky onemocnéni. Onemocnéni s Uplnou
penetranci jsou takova, u nichz klinické znaky vykazuji
vSichni nosi¢i patogenni mutace. Onemocnéni se
shizenou nebo neuplnou penetranci jsou takova, u nichz
se klinické znaky vyskytuji jen u urcitého procenta jedincu
S patogenni mutaci

pohlavni bunka

Burika obsahuijici polovinu genetické informace potfebné
ke vzniku nového jedince. Pohlavnimi burfikami jsou
spermie a vajicka




pokrevni pfibuzenstvi

Tento termin oznacuje vztah jedince k jiné osobé, ktera s
nim ma spole¢ného prfedka. Komplexni konsanguinita
(pokrevni pfibuzenstvi) vznika, kdyz maji dvé osoby vice
nez jeden vztah pfibuzenstvi se svym spoleCnym
pfedkem, tedy prostfednictvim nékolika pfibuzenskych
shatkd mezi pfisludniky rodiny

porod mrtvého ditéte

Porod ditéte nejeviciho znamky Zivota po 24. tydnu
téhotenstvi

preimplantacni
geneticka diagnostika

Modifikovana verze oplodnéni ve zkumavce. Z embrya je
odebran vzorek, ktery se testuje na pfitomnost urcité
genetické poruchy. Poté jsou do délohy zavedena pouze
ta embrya, ktera poruchu nevykazuji (PGD)

prenatélni diagnostika

VySetfeni v téhotenstvi, jehoz smyslem je odhalit, zda je
plod postiZzeny urcitou poruchou

prenatalni test

VySetfeni v t€hotenstvi, jehoz smyslem je odhalit, zda je
plod postiZzeny urcitou poruchou

prvostupnovy pfibuzny

PFibuzny, se kterym ma jedinec spole¢ného 50 %
genetického materialu — tj. potomek, rodi¢ nebo vlastni
sourozenec

prenased

Jedinec, v jehoz burnkach se nachazi jedna mutovana a
jedna normalni kopie genu podminujiciho vznik
autozomalné recesivniho onemocnéni nebo onemocnéni
s dédi¢nosti vazanou na chromozom X. Nosici obvykle
nevykazuji Zzadné symptomy nebo maji pouze mirné
symptomy

preruseni téhotenstvi

Lékarské ukonc€eni téhotenstvi ze zdravotnich davodu
nebo na zakladé rozhodnuti rodi€u. Také se pouzivaji
terminy: indukovany potrat, interrupce

reciprokd translokace

Strukturalni chromozomova aberace, pfi které si ¢ast
chromozomového materialu vymeéni pozici s jinou Casti
na jiném chromozomu

robertsonska
translokace

Chromozomalni aberace zahrnujici chromozomy 13, 14,
15, 21 nebo 22 (akrocentrické chromozomy). Kratka
raménka téchto chromozomu mohou byt ztracena a dva
akrocentrické chromozomy se pak spoji v misté
centromery

samovolny potrat

Vypuzeni nebo vynéti nezivotaschopného plodu pred 24.
tydnem téhotenstvi




spotiebitelské genetické | Testy, které jsou prodavany €i nabizeny zakaznikim
testy (obvykle na internetu) bez zprostfedkovani lékafem

teratogen Zevni faktor, ktery zpusobuje naruseni embryonalniho ¢i
fetalniho vyvoje

translokace Strukturalni chromozomova aberace spocivajici ve
vymeéna dvou odlomenych segmentl dvou chromozomu

trizomie PFitomnost tfi kopii urCitého chromozomu v jadfe bunky
misto obvyklych dvou kopii

vazana na chromozom | Typ dédi¢nosti, pfi kterém je onemocnéni zpusobeno

X patogenni mutaci genu lokalizovaném na chromozomu X.
Tato onemocnéni se vétSinou projevuji pouze u muza,
nebot muZi maji jen jednu kopii chromozomu X

vrozena srdec¢ni vada Vrozena porucha vyvoje srdce

znak Vlastnost, ktera je dana geny, jez se pfenaseji z rodicl
na potomky




