—H<U

+ Alkaptonuria Society é

@ AKU Society, C/O Advicehub,
66 Devonshire Road, Cambridge, CB1 2BL Ako sa

@ Zzavolajte nam: +44 1223 322 897 AKU dedi
@ E-mail: info@akusociety.org
Navstivte nas: www.akusociety.org
@) @AKUSOCIETY

® @akusociety

© AKU Society

Registrované dobrocinna organizacia: 1101052

NHS

The Robert Gregory
National Alkaptonuria Centre

’Und‘ersmmfing éemzn’cs togetﬁer

www.breaking-down-barriers.org.uk




Ako sa AKU dedi

Rozmyslali ste niekedy nad tym, preco
¢lenovia tej istej rodiny vyzeraji podobne?

Gény su nositelmi informacii, ktoré urcuju znaky
alebo charakteristiky, ktoré ziskavame alebo dedime
po nasich rodicoch. Pokrvni pribuzni maju velké
mnozstvo rovnakych génov. Z tohto dévodu mézu
mat rodinni prislusnici mnoho podobnych znakov,
napriklad rovnaku farbu vlasov a oci.

AKU je znama ako autozomalne recesivne ochorenie.
Autozomalny recesivny prenos predstavuje jeden
z niekolkych spdsobov, ako sa méze znak, porucha
alebo ochorenie dedit v rodinach.

Autozomalna recesivna porucha znamena, ze na to,
aby sa dané ochorenie alebo dany znak rozvinuli,
musia byt pritomné dve koépie postihnutého génu.

Gény sa prendsaju z rodicov na deti. V3etci mame dve
kopie kazdého génu - jednu sme zdedili po matke a
druhu po otcovi.

Zdravy nositel jedného zmeneného génu HGD

Na vzniku alkaptondurie sa zucastriuje gén HGD. Aby
sa u vas alkaptonuria rozvinula, museli by ste zdedit
dve képie postihnutého génu HGD (jednu po kazdom
z rodicov). Pravdepodobnost, Zze k tomuto doéjde, je
velmi mal3, a z tohto dévodu ide o velmi zriedkavé
ochorenie — na celom svete postihuje len 1 z 250 000
az 500 000 ludi.

Samotni rodicia ¢loveka s alkaptonuriou budd mat
zvycéajne len jednu képiu postihnutého génu. Su
znami ako ,zdravi nositelia” a nebudu prejavovat
ziadne znamky alebo priznaky tohto ochorenia.

Ak dvaja zdravi nositelia AKU maju spolu deti, u
kazdého zich deti je:

« 25 % pravdepodobnost (1 ku 4), ze bude
trpiet AKU,

« 25 9% pravdepodobnost (1 ku 4), ze nebude
nositel (nepostihnuty)

+ 50 % pravdepodobnost (2 ku 4), ze bude
nositelom.
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Ak zdravy nositel AKU ma deti s niekym, kto nie je
nositelom tohto ochorenia, u kazdého z ich deti je:

+ 50 % pravdepodobnost (1 ku 2), Ze nebude
nositelom,

« 50 % pravdepodobnost (1 ku 2), Ze bude nositefom.
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Ak osoba s AKU ma deti s niekym, kto nie je nositelom
tohto ochorenia, kazdé z ich deti bude zdravym
nositelom AKU.
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Pomoc a uzitocné
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Zistovanie nositelov

Akjeden zvasich pribuznych trpi ochorenim AKU alebo
je jeho nositelom, vy a vas partner sa budete moct dat
otestovat, ¢i nie ste nositelmi tohto ochorenia. Z testu
na zistenie nositelstva sa mozete dozvediet jednu z
dvoch veci:

1. Nie ste nositelom AKU. V takomto pripade je
vylicené, aby vase dieta trpelo AKU. Bude to
tiez platit bez ohladu na to, ¢i vas partner je
alebo nie je nositelom AKU.

2. Ste nositefom AKU. Vacsinou existuje len mala
pravdepodobnost, ze dieta bude postihnuté
tymto ochorenim, aj ked' je jeden z partnerov
nositelom. Je to preto, lebo dietatu hrozi toto
ochorenie len vtedy, ak su nositelmi obaja
rodicia.

V istych situdcidch moze byt tato pravdepodobnost
vyssia, ak mate s partnerom spolo¢nych pribuznych,
napriklad starych rodicov.

AKU je zriedkavé genetické ochorenie, na ziskanie
ktorého zvycajne potrebujete zdedit postihnuty gén
od oboch rodi¢ov. Existuje vsak velmi malé mnozstvo
[udi, ktori AKU maju, hoci sa u nich vyskytuje len jeden
postihnuty gén. Je to mimoriadne zriedkavé, ale nie
nemozné.

Ak sa obdvate, Ze by ste mohli mat ochorenie AKU
alebo byt jeho nositelom, porozpravajte sa so svojim
praktickym lekdrom. Va3 prakticky lekar vdam méze
ponuknut viac informécii a podporu a odporucit vas
prislusnému odbornikovi.

Organizacia Genetic Alliance UK poskytuje informacie
a podporu jednotlivcom a rodindm postihnutym
dedi¢nymi poruchami.
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