Chromozom X

Chromozom X je jednim z dvojice pohlavnich chromozomu ¢lovéka. Jako
stfedné velky submetacentricky chromozom odpovida velikosti a tvarem
skupiné C. V poslednim sestaveni lidského genomu je na chromozomu X
anotovano 2327 gend . Za normélnich okolnosti dostava kazdy ¢lovék jeden X
chromozom od matky. Druhy heterochromozom - a to bud chromozom X nebo
chromozom Y potom dostava od otce. U jedincl s vice nez jednim
chromozomem X v karyotypu (tedy u Zen a osob s numerickymi aberacemi X
chromozomu) jsou tyto dalsi kopie inaktivovany v procesu znamém jako
inaktivace chromozomu X.

Geny a dédicnost

Dédi¢nost genl lokalizovanych na X chromozomu ma sva specifika, nebot Zena
md dva chromozomy X (uplatriuje se zde ovsem lyonizace) a muz pouze jeden
(muz je hemizygot). Takovy typ dédi¢nosti oznacujeme jako gonozomalné
recesivni ¢i gonozomalné dominantni.
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Pseudoautozomalni oblasti AR
-— Xp22.32
[ Podrobnéjsi informace naleznete na stréance Pseudoautozomalni oblast. e Xp22.2
— P22.12
Urcité geny jsou lokalizované v tzv. pseudoautozomalnich usecich chromozomu X. | Xp21.3
Jedné se o dva Useky - PAR 1 (v&t3i Usek) na konci kratkého raménka chromozomu X a -_3'3’21'l
PAR 2 (mensi Usek) na konci dlouhého raménka chromozomu X. Tyto geny maiji své Xp11.3
homologni kopie ve stejném poradi na chromozomu Y. Diky témto oblastem mohou Fa
chromozom X a Y utvorit béhem meidzy "homologni" par; mezi geny v téchto oblastech i Xpll2z
mUze dochdzet ke crossing-overu. Prikladem muize byt gen SHOX (Short Stature Ya12
Homeobox; Xp22.32; OMIM: *312865 (https://www.omim.org/entry/312865)) a jeho Fa q
homolog gen SHOXY (Yp11.2; OMIM: *400020 (https://www.omim.org/entry/400020)). (9132
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Vybrané geny : o213
= STS (Steroid sulfatase; Xp22.32; OMIM: *300747 (https://www.omim.org/entry/3007 [
47)) - Kéduje steroidni sulfatazu; defekt ¢i delece tohoto genu zplsobuje X- Xg23
vazanou ichtyoézu. |
= KAL1 (Kallman syndrome 1; Xp22.3; OMIM: +308700 (https://www.omim.org/entry/ — Xgis
308700)) - Kéduje protein anosmin-1; mutace zplsobuje Kallmandv syndrom e Xg26.2
(centralni hypogonadizmus spojeny s anosmii). =__ Xg27.1
= PIGA (Phosphatidylinositol glycan A; Xp22.1; OMIM: +311770 (https://www.omim.or Xg27.3
g/entry/311770)) - Ziskana mutace tohoto genu (na Urovni hematopoetické '

kmenové burky) zplsobuje Paroxysmalni noé¢ni hemoglobinurii.

DMD (Dystrophin; Xp21.2; OMIM: *300377 (https://www.omim.org/entry/300377)) -
Gen kdéduje svalovy protein dystrofin; mutace tohoto genu zplsobuje svalovou
dystrofii Beckerova ¢i Duchennova typu.

WAS (Wiskott-Aldrich syndrome; Xp11.33-p11.22; OMIM: *300392 (https://www.omim.org/entry/300392)) -
Mutace v tomto genu zplsobuje Wiskottiv-Aldrichiv syndrom (vrozeny imunodeficit, trombocytopenie,
ekzém).

BTK (Bruton agammaglobulinemia tyrosine kinase; Xg21.3-q22; OMIM: *300300 (https://www.omim.org/entry/
300300)) - Mutace v tomto genu zpUlsobuje Brutonovu agamaglobulinémii (vrozeny imunodeficit).
COLA4AS5 (Collagen, type IV, alpha-5; Xg22.3; OMIM: *303630 (https://www.omim.org/entry/303630)) - Kéduje
alfa retézec kolagenu typu IV, ktery se podili na stavbé bazalnich membran; mutace zplsobuje Alportiav
syndrom (nefropatie spojend s hluchotou).

F9 (Factor IX; Xg27.1-q27.2; OMIM: *300746 (https://www.omim.org/entry/300746)) - Tento gen kdduje
koagulaéni faktor IX; jeho mutace zplsobuje Hemofilii B.

FMR1 (Fragile X mental retardation protein; Xq27.3; OMIM: *309550 (https://www.omim.org/entry/309550)) -
Mutace v tomto genu zplisobuje Syndrom fragilniho X chromozomu.

F8 (Factor VIII; Xg28; OMIM: +306700 (https://www.omim.org/entry/306700)) - Gen kéduje koagulacni
faktor VIII; jeho mutace zplsobuje Hemofilii A.

MECP2 (Methyl-CpG-binding protein 2; Xg28; OMIM: *300005 (https://www.omim.org/entry/300005)) - Mutace
v tomto genu zplsobuje Rettiiv syndrom (autizmus, stereotypni pohyby rukou, postizeny témér vyhradné
divky).

Chromozomalni abnormality

Turneriv syndrom

2 Podrobnéjsi informace naleznete na strance Turnerdv syndrom.
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Je zplsoben nejéastéji monozomii chromozomu X (karyotyp 45,X), pfipadné rlznymi
ztratovymi strukturdinimi aberacemi (napfriklad deleci na druhém X chromozomu apod.).
Numerické i strukturdlni zmeény se mohou vyskytovat i v mozaice. Klasickymi projevy
jsou: nizky vzrast, ovarialni dysgeneze se viemi nasledky, typickd kozni fasa
(pterygium colli). Intelekt neni vyznamné narusen. Mozna je |é¢ba pomoci rdstového
hormonu a hormonalni substitu¢ni terapie.
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i . Krk u Turnerova syndromu

Klinefelteruv syndrom

0 Podrobnéjsi informace naleznete na strance Klinefelterdv syndrom.

Vznika pritomnosti nadpocetného chromozomu X u muze. Nej¢astéji je zplsoben
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karyotypem 47,XXY, mozné jsou i varianty s vice chromozomy X (48,XXXY ¢&i 49,XXXXY), WH B YYD
které maji vyraznéjsi manifestaci. Existuji i mozaikové formy. Hlavnimi priznaky jsou: N H. TR ’
neplodnost (aspermie), hypogonadizmus, primérny az vysoky vzrist, dlouhé R

koncetiny, ridké ochlupeni, gynekomastie.
47, XXY

Syndrom 47,XXX

£ Podrobnéjsi informace naleznete na strance Syndrom 47,XXX.

Trisomie chromozomu X, nazyvana téz Triple X syndrom (a dfive "Superfemale syndrom"). Jak jiz napovida nazev
- je zplsoben karyotypem 47,XXX, mozny je i vyskyt v mozaice. Velmi vzacné se mze vyskytnout i karyotyp
klinicky obraz, nékteré Zeny jsou vysetrovany kvlli infertilité. Mohou se vyskytnout mensi problémy
psychosocialniho razu, napriklad problémy s uc¢enim.
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