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Kdo je prenasec CF a PKU?
A proc je dobré to védét

Kazdy ¢lovék méa vzdy dvé kopie jednoho genu (vyjimky jsou na pohlavnich chromozémech X a V),
jednu pdvodem od matky a jednu od otce. Néktera zavazna onemocnéni jako je cysticka fibréza
nebo fenylketonurie se projevi teprve tehdy, kdyZ jsou poskozeny obé kopie daného genu.

Cysticka fibréza (CF) gen CFTR
Dédi¢né onemocnéni, které postihuje zejména dychaci a travici

ustroji. Diky nespravné funkci slinivky bfisni pacienti s CF celkovée
neprospivaji. V dychacich cestach se tvofi husty hlen, ve kterém se
dobre usazuji bakterie a necistoty. Pacienti trpi opakovanymi,
chronickymi infekcemi dychacich cest, které postupné zplsobujf
) Y » poskozeni plic (fibrozu). Postizeni muzi jsou v98 % pfipadd
\( ) @. neplodni. Mezi charakteristické pfiznaky onemocnéni patfi rovnéz
- vyrazné slany pot (tzv. slané déti).
Rocné se v CR nové diagnostikuje zhruba 30 déti s CF. Pres zlepsujici se terapeutické moznosti je
CF zatim stéle nevylécitelné onemocnéni (polovina pacientd s CF v soucasnosti umira kolem
véku 35 let).

Fenylketonurie (PKU) gen PAH

Dédi¢né onemocnéni, jehoz podstatou je porucha metabolismu
aminokyseliny fenylalanin. V téle pacientd tak dochazi k hromadénf
metabolitd, které jsou v nadbytku toxické a mohou zpUsobit vazné
poskozeni centralni nervové soustavy. Nelécené onemocnéni vede

u déti postupné k rozvoji zavazné télesné i mentalni retardace.

Ro¢né se v CR narodf zhruba 20 déti s PKU. Lé¢ba onemocnéni

spociva v dodrzovani striktni diety chudé na fenylalanin, a to >
predevsim v détském véku, kdy hrozi nenavratné poskozeni mozku a jeho funkce.

Jedinci, tzv. pFenasSeéi, ktefi maji jen jednu poskozenou kopii genu, ale druhd kopie zUstava stale
plné funkéni, nevykazuji Zadné obtize. Poskozeny gen se u nich neprojevi. V ramci Ceské populace
je zdravym nositelem mutace (prenasec) genu pro CF zhruba kazdy 27. ¢lovék a v pfipadé PKU
kazdy 40. ¢lovék.

Vyznamné riziko onemocnéni nastava u spolecného potomka dvou takovych prenasecl. V pripadé,
Ze dité zdédi od obou rodict pravé poskozenou kopii genu, méa obé kopie genu nefunkéni a rozviji
se u ného zavazné onemocnéni. Pravdépodobnost, e se dvéma zdravym nositeliim
poskozeného genu narodi postizené dité, je 25 %. Informace o nosicstvi poskozeného genu
tak mdze mit zasadni vyznam pro aktudlni nebo i budouci planovani rodicovstvi.

Souhlas s referovanim nosi&stvi poskozeného genu CFTR a PAH zustiva zcela na vas.
Tato doplAujici analyza je pfistupna viem pacienttim vyéetfovanym v ramci panelu OIDIP® a o vysledek Ize zazadat i zpétné.
Analyza nenavysuje naklady a nenf i¢tovana zdravotni pojistovné.
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