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Autosomalne recesivni dedi¢nost

Autosomadlné recesivni dédi¢nost (AR) se tyka genl umisténych na

nepohlavnich chromosomech - autosomech. Sledujeme prenos znaku

podminéného recesivni alelou. Fenotypové se sledovany znak projevi

pouze u recesivnich homozygotu (aa). Heterozygoti (4a) jsou bez

klinického projevu, nelze je fenotypové odlisit od dominantnich

homozygotl (A4A). V pripadé slozeného heterozygota, tedy

heterozygota pro 2 réizné mutace (obé alely jsou mutované, kazda ovéem é ‘ |j H_‘, é

jinak), ndm fenotypové vychazi recesivni homozygot (aa).

Genealogicka charakteristika

Priklad rodokmenu rodiny s autosomalné
© Podrobnéjsi informace naleznete na strénce Genealogie. recesivné dédénym znakem

Pfi AR jsou obé pohlavi postizena stejné casto. Typicky je to

horizontdlni typ dédic¢nosti - rodice jsou obvykle zdravi (heterozygoti, prenaseci), nemoc se projevuje u
potomkd (vyskyt choroby "ob generaci"). Obecné se zvysuje pravdépodobnost projevu choroby u pFfibuzenskych
shatkd

Vypocet rizika

Pri krizeni dvou heterozygotl (4a) je Ctvrtinova pravdépodobnost (25 %) narozeni postizeného potomka (aa). Mezi
zdravymi potomky budou dvé tretiny prenasecl - heterozygotd.
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Pri krizeni recesivniho homozygota (aa) s heterozygotem (Aa) je polovi¢ni (50 %) pravdépodobnost narozeni
postizeného potomka (aa).
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Odchylky

Mezi odchylky od AR fadime:
1. genetickou heterogenii (heterogenitu)

= dand nemoc (s podobnym az identickym fenotypovym projevem) mize byt zplsobena mutaci jednoho z
nékolika moznych gend, klinicky podobnou nemoc tedy mdze mit napriklad pacient s obéma postizenymi
alelami jednoho genu na chromzomu 11 a pacient s dvéma mutovanymi alelami jiného genu na chromzomu
18, ale potomek téchto dvou nemocnych bude pravdépodobné zdravy, protoze bude pro oba geny
heterozygot

= albinismus (podminéna rliznymi geny; potomek dvou recesivnich homozygotl mdze byt v nékterych
pripadech pigmentovany)

= hluchonémost (podminéna radou rliznych gend, neplést ovSem s polygenni dédi¢nosti; potomek dvou
hluchonémych muUze rovnéz normalné slyset, cave! existuji i dominantni formy hluchonémosti).

2. pseudodominance.

Priklady

= Cysticka fibréza - frekvence v populaci 1:2 500!

= Fenylketonurie - frekvence v populaci 1:10 000!

= Srpkovita anémie

= Werdnigova-Hoffmannova choroba (OMIM: 253300 (https://www.omim.org/entry/253300))!?]
Odkazy
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= Autosoméalné dominantni dédi¢nost
= Gonosomalni dédi¢nost
= Gonosomalné dominantni dédi¢nost

= Gonosomalné recesivni dédi¢nost
= Panmixie

Procvicovani
= Choroby - poznavani dédi¢nosti
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