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Cum se mosteneste

AKU

V-ati intrebat vreodata de ce membrii
aceleiasi familii seamana unul cu altul?

Genele poarta informatiile care determind trasaturile
sau caracteristicile care ne sunt transmise sau pe care
le mostenim de la parintii nostri. Rudele de sange au
in comun un numdr mare de gene care sunt la fel.
Acesta este motivul pentru care membrii familiei pot
avea multe trasaturi similare, cum ar fi aceeasi culoare
a parului si aceeasi culoare a ochilor.

AKU este o afectiune care se numeste ,autozomal
recesiva” Modul autozomal recesiv este unul dintre
cele cateva moduri in care poate fi transmisa in familie
o trasatura, o tulburare sau o boala.

O tulburare autozomal recesiva inseamna ca trebuie sa
fie prezente doua copii ale unei gene afectate pentru a
aparea boala sau trasatura.

Genele sunt transmise de la parinti la copii. Cu totii
purtdm doua copii ale fiecarei gene, una mostenita de
la mama si cealalta de la tata.

Purtator sanatos al unei singure gene
HGD modificate

Gena implicata in alcaptonurie este gena HGD.
Trebuie sa mosteniti doud copii ale genei HGD afectate
(cate una de la fiecare parinte) pentru a dezvolta
alcaptonurie. Probabilitatea de a se intampla acest
lucru este micd, motiv pentru care boala este foarte
rard, afectand doar 1 din 250.000-500.000 de persoane
din intreaga lume.

Parintii unei persoane cu alcaptonurie poartd, de
obicei, o singura copie a genei afectate. Acestia sunt
cunoscuti drept ,purtatori sanatosi” si, foarte probabil,
nu au semne sau simptome ale afectiunii.

Daca doi purtatori sanatosi de AKU au copii impreuna,
fiecare copil al acestora are:

- probabilitate de 1 la 4 (25%) de a avea AKU

- probabilitate de 1 la 4 (25%) de a nu fi
purtator (neafectat)

- probabilitate de 2 la 4 (50%) de a fi purtator

Purtator sanatos al unei singure gene
HGD modificate
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Daca un purtator sandatos de AKU are copii cu o
persoana care nu este purtdtoare a acestei afectiuni,
fiecare copil al acestora are:

- probabilitate de 1 la 2 (50%) de a nu fi purtdtor

- probabilitate de 1 din 2 (50%) de a fi purtator

Purtator sandtos al unei singure gene Adult cu 2 copii normale ale genei HGD
HGD modificate
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Daca o persoana cu AKU are copii cu o persoana care
nu este purtatoare a acestei afectiuni, fiecare copil al
acestora va fi purtator sanatos de AKU.

Persoana cu AKU Adult cu 2 copii normale ale genei HGD
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Testul de purtator

Dacd una dintre rudele dvs. are afectiunea AKU
sau este purtatoare de AKU, este posibil ca dvs. si
partenerul dvs. sa puteti efectua un test de purtator
pentru aceasta afectiune. Testul de purtator poate
avea unul din urmatoarele doua rezultate:

1. Nu sunteti purtator de AKU. In acest caz, nu
exista nicio probabilitate de a avea un copil cu
AKU. Acest lucru este valabil indiferent daca
partenerul dvs. este sau nu purtator de AKU.

2. Sunteti purtator de AKU. De cele mai multe
ori, exista o probabilitate redusa de a avea un
copil cu aceastd afectiune chiar si atunci cand
unul dintre parteneri este purtdtor. Aceasta
deoarece copilul risca sa aibd afectiunea numai
daca ambii parinti sunt purtatori.

Exista unele situatii in care probabilitatea ar putea
fi mai mare daca dvs. si partenerul dvs. aveti rude
comune, cum ar fi bunicii.

AKU este o afectiune genetica rara, care de obicei
presupune mostenirea genei afectate de la ambii
parinti. Cu toate acestea, exista un numadr foarte mic de
persoane care au AKU, desi au o singurd gena afectata.
Acest lucru este extrem de rar, dar exista.

Asistenta si
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Adrese utile

Daca credeti cd aveti AKU sau cd sunteti purtator,
discutati cu medicul dvs. de familie. Medicul dvs. de
familie va poate oferi mai multe informatii si asistenta
si va poate indruma cdtre un serviciu specializat
adecvat.

Genetic Alliance UK oferd informatii si asistenta
persoanelor si familiilor afectate de tulburari ereditare.

@ Genetic Alliance UK
Level 3, Barclay House
37 Queen Square
London
WC1N 3BH

e +44 (0)20 7831 0883
@ contactus@geneticalliance.org.uk

www.geneticalliance.org.uk



