(z feckého yéveoig - ghénesis, coZz znamena "zrozeni") je véda, ktera studuje
mechanismy dédi¢nosti a variabilitu mezi jedinci. Lékarska genetika se prolina s vétsinou
biologickych obor( a tyka se samoziejmé zejména lidského zdravi. Jako Iékarsky obor se
genetika zabyva predevsSim dédi¢nou strankou chorobnych stavi. Studuje monogenni
neboli mendelovska onemocnéni (vétSinou vzacna onemocnéni zplsobena anomalii
jednoho genu), chromozomalni onemocnéni (zpisobena zménami v poétu nebo strukture

zplUsobovana jak genetickymi faktory, tak i vlivy prostredi.

se dédi v rodinach podle specifickych pravidel, popsanych v 19.
stoleti mnichem Gregorem Mendelem. Existuji tfi zakladni typy dédic¢nosti: autozomalné
dominantni, autozomalné recesivni a X-vazana. Geneticky material clovéka je
organizovan do chromozém(. Kazdy normalni jedinec nese 46 chromozému: 22 paru
autozému (Cislovanych 1 - 22) a 2 pohlavni chromozémy (dva X u Zen, jeden X a jeden Y
u muzl). Kazdy tedy méa dvé kopie vSech autozomalnich gend. Pro vznik dominantniho
onemocnéni (napf. achondroplazie, poruchy charakteristické malym vzriistem) staci, aby
byla mutovana jedna kopie pfisluSného genu. Pro rozvoj recesivniho onemocnéni (napfr.
fenylketonurie nebo cystické fibrézy) musi byt abnormalni obé kopie pfislusSného genu. U
X-vazanych onemocnéni (napf. Duchennovy svalové dystrofie) je charakter prenosu
dédi¢nosti slozitéjsi, protoze zeny mohou byt diky jejich druhému chromozému X “¥
nepostizenymi prfenaseckami, ale mohou porodit postizené syny (ktefi maji jen jeden
chromozom X).

, ha kterém se podili deset organizaci ze stfedni a vychodni Evropy a
stfedni Asie spolupracujicich v ramci interdisciplinarniho vyzkumného konsorcia, ma za
cil identifikovat genetické defekty zpUsobujici mentalni postizeni (mentalni retardaci). To
je heterogenni porucha, jejiz pficiny mohou byt genetické i ziskané z prostredi. PfiCiny
mentélni retardace se ale u mnoha pacientl stale nedafi identifikovat. Chromozomaini

pacientl. Nova technika, Cipova komparativni genomova hybridizace (CGH), umozriuje
identifikaci "malych" anomalii chromozému (nezjistitelnych standardnim chromozomalnim
vySetfenim) u dalSich 10-20% pacientd. Syndrom fragilniho chromozému X je nej¢asté;si
z monogenné dédicnych forem mentalni retardace s prevalenci asi 1 na 4000
novorozenych chlapct. Bohuzel, u dalSich postizenych mentalni retardaci maze byt
zasazena fada dalSich gend (z nichz nékteré jsou stale neznamé), a proto je velmi
obtizné tyto genetické defekty identifikovat.

COOPERATION

je zlepSeni genetické diagnostiky u pacientd s
mentalni retardaci. Pfinosem mize byt upfesnéni rizika opakovani postizeni v rodinach
pacientd. V daleké budoucnosti mozna védcim pomuze lepSi pochopeni zakladnich e
patogennich mechanismu zpusobujicich mentalni retardaci vyvinout i nové lécebné *; :
postupy. * )k
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