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Cysticka fibroza (CF) - je chronické onemocnén, které postihujezejména dychaci
a travici systém. Takovéto osoby velmi Spatné prospivaji a vyzaduji celozivotni
specialni 1écbu. Muzi jsou neplodni. Celkova kvalita a délka Zivota jsou vyrazné
omezené.

Spinalni muskularni atrofie (SMA) - je onemocnéni projevujici se degeneraci
nervovych bunék, kdy dochazi k vyraznému ochabnuti sval(l, které mlze vést

VvV

kratce po narozeni a onemocnéni je nevylécitelné.

Geneticky podminéna hluchota - az tfetina vSech genetickych poruch sluchu
je zpUsobeny mutaci v genu GJB2. Mutace vtomto genu je pricinou tézké
nesyndromové formy hluchoty, ktera se projevi jiZz v prvnim roce Zivota.

Fenylketonurie - je onemocnéni, kdy u déti dochazi k hromadéni aminokyseliny
fenylalaninu v téle, co postupné poskozuje jejich mozek. NeléCené déti postupné
zaostavaji v duSevnim vyvoiji, rozviji se u nich stfedné tézka az tézka mentalni
retardace.

Smith-Lemli-Opitz syndrom - jedna se o poruchou metabolismu cholesterolu.
Déti s timto onemocnéni jsou zavazné mentalné zaostalé a maji dalsi télesné
odchylky a potize. Casto dochazi k porude rlistu, kterd se projevi jesté pred
narozenim.

Syndrom fragilniho chromosomu X, typu A - je druhou nejcastéjSi genetickou
pri¢inou mentalni retardace u chlapct. Zeny, nosi¢ky premutace nemaji vétsinou
2adné priznaky, v nékterych pripadech ale mohou mit poruchu plodnosti.

Dédicné formy trombofilie - vedou ke zvySené sraZlivosti krve. Lidé s trombofilii
maji zvySené riziko rozvoje hluboké Zilni trombozy a také plicni embolie. U Zen
v plodném véku je také zvySené riziko opakovanych samovolnych ¢asnych potrat.
Mezi nejcastéjsi trombofilie patfimutace FV Leiden a mutace Fll.



Syndromové poruchy sluchu - dédi¢né poruchy sluchu mohou byt soucasti
syndrom(, napt. Usheriv nebo Pendrediv syndrom. U Usherova syndromu
muZe byt kromé poruchy sluchu pfitomna porucha zraku (retinitis pigmentosa)
a rovnovahy.

Retinitis pigmentosa - jednd se o poruchu zraku zpUsobenou onemocnénim
sitnice. PFic¢iny vzniku mohou byt rlzné, vétSinou se ale jednd o dédi¢né
onemocnéni.

Okulokutanni albinismus - jedna se o skupinu chorob, u kterych je snizeny
vyskyt pigmentu ve vlasech, kiZi a ocich. Tito jedinci maji poruchu zraku, nékdy
i vyraznou. Existuje vice typ0 albinismu.

Wilsonova nemoc- u tohoto onemocnéni dochazi k hromadéni médi v téle.
To vede k zavaznému postizeni jater, nékdy aZ jejich selhani, nebo rtzné zadvaznym
neurologickym potizim.

MCAD je choroba, kdy télo nedostatecné zpracovava mastné kyseliny se stfredné
dlouhym Fetézcem. K projevim onemocnéni dochazi v kojeneckém véku, kdy se
v dobé hladovéni vyskytuje Zivot ohrozujici hypoglykémie (nizké hladiny cukru
v krvi).

Vrozena porucha glykosylace (CDG) typ la - vede k mnoholetnym porucham
v téle. TéZka forma se projevi zavaznymi neurologickymi potizemi, neprospivanim,
poruchou rudstu, poruchou srazeni krve, onemocnénim jater a traviciho traktu -
asi 20 % takovychto déti zemre v pribéhu prvniho roku Zivota.

Deficit karnitin-palmitoyl-transferasy, typ Il (CPT2) vede k nizké toleranci
namahy a svalovou slabosti, zejména pfi zvySené namaze, stresu, prochladnuti,
hladovéni. Onemocnéni muiZze vyustit v selhani ledvin ¢i dechovou nedostate¢nost.
Novorozenecka forma je spojena s vysokou umrtnosti.

Deficit biotinidazy - se projevi nedostatkem vitaminu H v téle. Toto vede
k porucham svalového napéti, kfecim, porucham védomi a rovnovahy nebo az
k postiZzeni intelektu.

Deficit galaktokinazy - jedna se o poruchu zpracovani galaktézy, kdy diky
nedostatku enzymu galaktokinazy se v téle hromadi galaktikol. Ten se pak usazuje
v ¢oCce a zpUsobi Sedy zakal, ktery vede az ke slepoté. Prevenci slepoty je pFisna
dieta.

Skupina stradavych nemoci (Gaucherova nemoc, von Gierkeho nemoc,
Pompeho choroba, Andersenova choroba, Tay-Sachsova choroba) - v dUsledku
genetické chyby se u pacientd hromadi r0zné latky, které casto vedou



k problémUm neurologickym a jaternim, k opoZdéni puberty, k poruse télesného
a dusevniho vyvoje a degeneraci nervového systému. Jednotliva onemocnéni
mohou mit velkou variabilitu - od mirnych forem aZ po velmi zavazné vedouci
k umrti v asném détském véku.

Canavanova nemoc - je nelécitelné onemocnéni, u kterého dochazi k zavaznému
poskozeni bilé hmoty mozku a michy. VétSina déti umira pfiblizné do 10 let véku.

Riley-Day syndrom vede k postupnému zhorSovani stavu nervového systému
se Sirokou Skalou pfiznakd, mezi kterymi jsou nej¢astéjSi: porucha traveni
se zachvatovym zvracenim, opakované zanéty plic, pozménéna citlivost na bolest
a vnimani teploty, nestabilita srdecné - cévniho systému a oc¢ni projevy (zejména
poruchy funkce duhovky).

Kongenitalni myastenicky syndrom (typ 4A, 4B a 4C) - jedna se o vrozenou
poruchu prenosu nervového vzruchu ve svalu. Projevuje casnou svalovou slabosti,
ktera se casem zhorsuje.

Charcot-Marie-Tooth syndrom typ 4D - patfi mezi periferni neuropatie. Tento
typ choroby se projevuje jiz od détstvi narUstajici slabosti svall koncetin a jejich
atrofii, deformitami chodidel a v dospélosti i ztratou sluchu az hluchotou.

Familiarni stfedozemni (stfedomoiska) horecka - je dédicné zanétlivé
onemocneéni, které se objevuje v zachvatech. Pacienti maji ¢asto horecku bez
jinych potizi nebo dalsi potiZze jako bolesti bficha ¢i kloubU, zanéty pobfisnice,
pohrudnice a nékdy i osrde¢niku a mozkovych blan. U muzi se mohou objevit
zanéty varlat. Nejzavaznéjsi komplikaci je selhani ledvin.

Meckel-Gruberliv syndrom - patfi mezi ciliopatie, coZ jsou poruchy vyvoje plodu,
zpUsobené Spatnou funkci fasinek. K zakladnim pFiznaklm patfi zdvazné poruchy
vyvoje mozku, ledvin a jater, event. pfitomnost nadpocetnych prstl. Mohou byt
pritomny i dalSi vady, napfiklad srdecni, rozStépové vady obliCeje a poruchy vyvoje
genitalu.

Hydrolethalus syndrom - je dalSi ciliopatii. Opét se jedna o poruchu vyvoje
mozku a centralniho nervového systému. Jsou patrné zmeény obliceje vcetné
rozstépovych vad obliceje, nadpocetné prsty, vrozené vady srdce a plic.

Hemofilie typ C vede ke zvySené krvacivosti jak u muzd, tak u Zen. Onemocnéni
ma rdzny prabéh a nejcastéji se projevuje prodlouzenym krvacenim pfi poranéni,
castym nebo tézkym krvacenim z nosu apod.

Kongenitalni amegakaryocytarni trombocytopenie - je vrozena nizka hladina
krevnich destiCek projevujici se jiz od narozeni zvySenym krvacenim, zejména



podkoZnim, do zazivaciho traktu, plic ¢&i mozku. PFi zavazné formé muze dojit az
k selhani funkce kostni drené. Lécbou jsou opakované krevni transfuze
a transplantace kostni dfené.

Receptor pro hormon FSH (FSHR) - FSH hormon ovliviiuje pohlavni Zlazy. Jedna
geneticka odchylka vede k tomu, Ze nékteré osoby jsou na FSH citlivejsi, jiné
naopak méné citlivé. Toho Ize vyuZit k zohlednéni davkovani hormon( pfi lé¢bé
neplodnosti.

MuzZska neplodnost - na chromosomu Y je oblast nazvana DAZ (nebo i AZF), ktera
je velmi duleZitd pro spravnou tvorbu spermii. Caste¢na nebo Uplna ztrata oblasti
DAZ vede k poruse muzské plodnosti. U téchto muzl se pak nachazi velmi nizky
pocet spermii.

Dédicné zvysSeni cholesterolu - zvySeny cholesterol se uklada ve sténach céy,
dochazi ke zméné vlastnosti a poruse funkce cév - zvySuje se riziko infarktu srdce
a dalSich kardiovaskularni onemocnéni. Test vySetfuje nejcastéjSi mutaci genu pro
Apolipoprotein B-100.



