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GENETICKÁ KONZULTACEGENETICKÁ KONZULTACE



2HyperphenylalaninemiHyperphenylalaninemie (HPA)e (HPA)  

?
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VýsledekVýsledek::  1/2 . 1. 2/3 . 1/2 . 1/2 . 1. 2/3 . 1/2 . 1/21/2 .  . 1/21/2   = 1/24 ( cca 4%) = 1/24 ( cca 4%)
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Stanovte riziko HPA Stanovte riziko HPA 
pro dítě z tohoto pro dítě z tohoto 
příbuzenského příbuzenského 
sňatku:sňatku:



3HAEMOPHILIHAEMOPHILIEE  A  A  

Strana 18, Úkol 6Strana 18, Úkol 6

VýsledekVýsledek::

b) 25%b) 25%
c) 50%c) 50%
d) 0%d) 0%

a) oteca) otec – X – X++YY mmatkaatka - X - XhhXX++ ssynyn - X - XhhYY

e) 50%e) 50%



4Využití vazby pro výpočet rizika AGSVyužití vazby pro výpočet rizika AGS

a) 25%a) 25%

Strana 22, Úkol 17Strana 22, Úkol 17

A26 B12A26 B12
A10 B18A10 B18

b) Dominantní homozygot:b) Dominantní homozygot:

Heterozygoti:Heterozygoti:
  A26 B12A26 B12
  A26 B40A26 B40

  A10 B18A10 B18
  A3   B17A3   B17

nebonebo

Recesivní homozygot:Recesivní homozygot:
A3   B17A3   B17
A26 B40A26 B40
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Výpočet koeficientu příbuznostiVýpočet koeficientu příbuznosti
Prvostupňový bratranec a sestřenicePrvostupňový bratranec a sestřenice

1/21/2

1/21/21/21/2

Koeficient příbuznosti = 1/8Koeficient příbuznosti = 1/8
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Výpočet koeficientu příbuznostiVýpočet koeficientu příbuznosti
Strana 19, Úkol 9b)Strana 19, Úkol 9b)

1/21/2

1/21/21/21/2

Koeficient příbuznosti = 1/16Koeficient příbuznosti = 1/16

1/21/2
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PylorostenózaPylorostenóza

zadání (není ve skriptech)  zadání (není ve skriptech)  

Pylorostenosa je multifaktoriálnPylorostenosa je multifaktoriálněě podmín podmíněěné závané závažžné né 
onemocnonemocněění novorozencní novorozencůů. Projevuje se mimo jiné 2-3 . Projevuje se mimo jiné 2-3 
týdny po narození prudkým zvracením v dtýdny po narození prudkým zvracením v důůsledku sledku 
neprneprůůchodnosti trávicího traktu. Zvracení je bez pchodnosti trávicího traktu. Zvracení je bez přřímíměěsi si 
žžlulučči, stupi, stupňňuje se a postupnuje se a postupněě se stává „projektilovým“.  se stává „projektilovým“. 
Bez urgentního zásahu konBez urgentního zásahu končíčí fatáln fatálněě. Lé. Léččba spoba spoččívá ívá 
v pylorotomii . Výskyt pylorostenózy v populaci je dle v pylorotomii . Výskyt pylorostenózy v populaci je dle 
uvedeného pramene (Emery and Rimoin´s: Principles uvedeného pramene (Emery and Rimoin´s: Principles 
and Practice of Medical Genetics - third edition) 1,5 – 3 / and Practice of Medical Genetics - third edition) 1,5 – 3 / 
1000. Onemocnění se vyskytlo ve dvou rodinách: 1000. Onemocnění se vyskytlo ve dvou rodinách: 
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PylorostenózaPylorostenóza

populapopulačční riziko  f = 1,5 – 3 / 1000ní riziko  f = 1,5 – 3 / 1000

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

nebonebo

stanovte riziko pro další dítstanovte riziko pro další dítěě rodi rodičůčů. K výpo. K výpoččtu vyutu využžijte ijte 
(Edwards(Edwardsůův) vzorec pro odhad rizik multifaktoriálních v) vzorec pro odhad rizik multifaktoriálních 
onemocnonemocněění (f = 2,5/1000 )ní (f = 2,5/1000 )  
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PylorostenózaPylorostenóza

nebonebo

stanovte riziko pro další dítstanovte riziko pro další dítěě rodi rodičůčů. K výpo. K výpoččtu vyutu využžijte ijte 
(Edwards(Edwardsůův) vzorec pro odhad rizik multifaktoriálních v) vzorec pro odhad rizik multifaktoriálních 
onemocnonemocněění (f = 2,5/1000 )ní (f = 2,5/1000 )  

Teoretický výpoTeoretický výpoččet:et:

jeden postijeden postižžený v rodinený v rodiněě s koeficientem p s koeficientem přříbuznosti 1/2 íbuznosti 1/2 
k “dotazovanému plodu”  k “dotazovanému plodu”  ⇒⇒ r =     p r =     p       ⇒⇒ r = 0,0025       r = 0,0025      ⇒⇒        
    

⇒⇒  v obou pv obou přřípadech    ípadech    r = 0,05 (5%)r = 0,05 (5%)
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Stanovte typ dědičnostiStanovte typ dědičnosti

11 22 33 44

11 22 33 44
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