


Hyperphenylalaninemie (HPA)

Stanovte riziko HPA
pro dité z tohoto

pribuzenského
snatku:

Vysledek: 1/2.1.2/3.1/2.1/2.1/2 =1/24 ( cca 4%)

/
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HAEMOPHILIE A

Strana 18, Ukol 6

Vysledek:

a) otec — X*Y matka - X"X* syn - X"Y
b) 25%
c) 50%
d) 0% //I
e) 50%



Vyuziti vazby pro vypocet rizika AGS
Strana 22, Ukol 17

a) 25%
b) Dominantni homozygot:

A26 B12
A10 B18

Heterozygoti:

A26 B12 .,, A10B13
A26 B40 A3 B17

Recesivni homozygot:

A3 B17
A26 B40




Vypocet koeficientu pribuznosti

Prvostupnovy bratranec a sestrenice

1/2

1/2 1/2

Koeficient pribuznosti = 1/8



Vypocet koeficientu pribuznosti
Strana 19, Ukol 9b)

Koeficient pribuznosti = 1/16



Pylorostenoza

zadani (neni ve skriptech)

Pylorostenosa je multifaktorialne podminéené zavazne
onemochnéni novorozencu. Projevuje se mimo jiné 2-3
tydny po narozeni prudkym zvracenim v dusledku
nepruchodnosti traviciho traktu. Zvraceni je bez primési
zluci, stupnuje se a postupne se stava ,,projektilovym®.
Bez urgentniho zasahu konci fatalné. Lécbha spociva

v pylorotomii . Vyskyt pylorostenézy v populaci je dle
uvedeného pramene (Emery and Rimoin’s: Principles
and Practice of Medical Genetics - third edition) 1,5 -3/
1000. Onemocneéni se vyskytlo ve dvou rodinach:



Pylorostenoza
populacni riziko f=1,5-3/1000

Emery and Rimoin’s: Principles and Practice of
Medical Genetics (third edition)

/

nebo

stanovte riziko pro dalsi dité rodicu. K vypocétu vyuzijte
(Edwardsuv) vzorec pro odhad rizik multifaktorialnich
onemocnhneni (f = 2,5/1000 )



Pylorostenoza

stanovte riziko pro dalsi dité rodic¢u. K vypocétu vyuzijte
(Edwardsuiv) vzorec pro odhad rizik multifaktorialnich
onemocnhneni (f = 2,5/1000 )

/ /

nebo

Teoreticky vypocet:

jeden postizeny v rodiné s koefic{Fntem pribuznosti 1/2
k “dotazovanému plodu” [ r= p 1 r=0,0025 [
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