Geneticka porucha BRCA1 v souvyskytu s prijmenim Ocelak: genealogicka zprava
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Upozornéni: Autor této zpravy je profesionalni genealog. Nema odborné vzdélani v mediciné ani
genetice. Medicinské dusledky jakéhokoli druhu sméji byt z této genealogické zpravy vyvozovany
pouze prisluSnymi odborniky.

1. Uvod

Geneticka porucha BRCA1 v heterozygotni formé u svych nositelek a nositelti Casto zptisobuje
onkologicka onemocnéni. Extrémné Casté jsou pripady rakoviny prsu a vaje¢nik u Zen stfedniho
véku, porucha vSak s mensi frekvenci piisobi i jind rakovinna onemocnéni, jak u Zen, tak u muzi.
Porucha se tyka genii umisténych na nepohlavnich chromozomech, a proto se predava bez rozdilu
pohlavi. Kazdy muZzsky i Zensky potomek nositele/nositelky tuto poruchu dédi s 50%
pravdépodobnosti. Potomek, ktery poruchu nezdédil, ji nemiZe ani pfenést na dalSi generace.

V §ir§im piibuzenstvu autora se cca od roku 2010 vyskytlo nékolik pfipad poruchy BRCA1
potvrzené genetickymi testy, a to vZdy ve varianté c181T>G. K tomu se pridavaji dalsi ,,podezrelé“
autorovi znam. Dotycna pribuzenska skupina patii k potomstvu slovenskych reemigranti z
rumunského Bihoru, ktefi po 2. svétové valce osidlovali Ceské a moravské pohranici. Zatim
potvrzené pripady jsou vice ¢i méné tizce spojeny s prijmenim Ocelak, coZ je zfejmé dano n€kolika
muZi-nositeli v generaci narozené kolem roku 1900. Vazba na prijmeni vSak neni nutna, vétSina
dnesnich nositeli a nositelek jiz ptijmeni Ocelak nenese a do budoucna o této pribuznosti ani
nemusi védét.'

Nakolik je autorovi znamo, v uzsim pribuzenském okruhu kaZzdého odhaleného nositele probiha
dalsi genetické testovani za ucCelem vcasné diagnostiky. Vysledky si jednotlivé rodiny sdéluji pouze
v rozsahu bézného pribuzenského styku (tj. zhruba do tirovné bratranctli/sestfenic v generaci
sttedniho véku). U¢elem této zpravy je vztdhnout k sob& zndmé vyskyty poruchy matri¢né
doloZenou ptibuznosti, a to v ptibuzenském rozsahu zaloZeném o nékolik generaci hloubéji, nez je
bézny pribuzensky styk. Takovy genealogicky rozbor mtize mit nasledujici pfinosy:

* identifikace dalSich ohroZenych (nebo naopak ,,chranénych®) ptibuzenskych skupin

» vysvétleni ptivodu poruchy, které mize byt pro vazné nemocné a jejich okoli psychologicky

vyznamné

1 Mluvime zde pouze o volném souvyskytu s pfijmenim v urcitém obdobi a vyhybame se zde vyraztim jako ,,rod
Ocelaku“, protoZe ty jsou pfi predavani poruchy potomkim bez rozdilu pohlavi neadekvatni. Je-li nositelem poruchy
matka, pfijmeni potomka se oproti jejimu rodnému obvykle méni, ovSem s vyjimkou nemanzelskych déti, které
historicky nikdy neptebiraly pfijmeni biologického otce. Stfedoevropsky systém piijmeni je zkratka pfiliS jednoduchy,
nez aby mohl vyznamnéji odrazet nasi genetiku.
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2. Zjisténi

PriloZeny graf zachycuje matri¢né doloZenou pfibuznost dosud znamych a prokazanych vyskyt
poruchy v autoroveé pfibuzenstvu. S ohledem na ochranu citlivych osobnich udajt jsou vSak
jmenovité uvedeny pouze osoby zemielé pred delSi dobou. Tyto ,,uzlové“ osoby (v grafu oznaceny
cervenou hvézdickou) vzhledem dobé umrti nebyly jeSté samy geneticky testovany, vyskyt poruchy
je vSak prokazan v generaci jejich déti (v jednom pripadé aZz vnuki). Vzhledem k velikosti rodin
bihorskych Slovaki (bézné 10 i vice déti) graf v Zddném pripadé nezachycuje vSechny déti danych
rodicli a omezuje se skutecné jen na prokazané vyskyty poruchy.

Je tfeba zdiraznit, Ze uvedené pribuzenské vztahy jsou vystupem matricni genealogie, v niz je dité
narozené v manZelstvi (a pocaté v dobé jeho trvani) povaZovano za vlastniho potomka obou
manzeld. Skutecny biologicky vztah k rodi¢tim (zejména k otci) je mozno ovérovat geneticky (a to
dnes omezené i pro zemrelé osoby), takové ovérovani je v3ak zcela mimo autorovy mozZnosti. Nelze
tim padem vyloucit, Ze obraz genetickych vztahti v této zpraveé je naruSen skrytym pripadem faleSné
paternity. Odhady frekvence faleSné paternity v tradi¢ni spolecnosti byvaji vSak velmi nizké,
pohybuji se v nizkych jednotkach procent.

Pro lepsi vylouceni mozZnosti, Ze se v nékterém pripad€ jedna o pribuznost pres jinou rodovou linii,
z grafu neziejmou, uvadim niZe k témto uzlovym osobam nékteré dalsi informace. Ani tak nelze
tuto moZznost vyloucit tiplné. Vzhledem ke vzacnosti dané poruchy v populaci je vSak extrémné
nepravdépodobné, Ze se k blizkym pFibuznym na tirovni bratranct dostala nezavisle jinudy nez
pravé od jejich sdilenych predkd.

Dopliujici informace k uzlovym osobam:

Frantisek Ocelak 1904—-1977

Manzelka prijmenim HoSko po matce, nemanzelska. V generaci déti rakovina prsu, rakovina
vajecnikd, v generaci vnuka nékolikrat geneticky potvrzena BRCA1 ve varianté c181T>G.

Petr Ocelak 1925-1974

ManzZelka s prarodici Koritar, Kutlak, Vaclavik, Bandik. Zemfel na rakovinu hrtanu, v generaci déti
a vnukt nékolikrat geneticky potvrzena BRCA1 ve varianté c181T>G.

Anna Oceldkova provd. Zif¢akova 1927-1999

Manzel s prarodici Zivcak, Polacek, Gocala, FuriS. Rakovina se u ni projevila v stari, v generaci
déti nékolikrat geneticky potvrzena BRCA1 ve varianté c181T>G.

Marie Ocelakova provd. Korytakova (pozdéji JaroSova) 1934-1995

ManZel s prarodici Koritak, Jabloncik, Zetocha, Morong. V generaci déti geneticky potvrzena
BRCAL1 (bez uvedeni varianty).

Maria Ocelakova, provd. Minarcikova *1920

Manzel s prarodi¢i Mlynarcik, Garaj, Borak, Bigas. Zemrtela na rakovinu vajecniki, v generaci déti
geneticky potvrzena BRCA1 ve varianté c181T>G.



3. Zavéry

Vzhledem k uvedenym néleztim se zda prakticky jisté, Ze nositeli poruchy BRCA1 ve varianté
c181T>G byli uZ bratfi Anton Ocelak (1896-1940) a FrantiSek Ocelak (1904-1977). Pfenos
poruchy na potomka je vZdy s pravdépodobnosti 50 % bez rozdilu pohlavi, a za ohroZené je tak
potieba v principu pokladat vSechny jejich biologické potomky v jakékoli linii, jejichZ Zadny
mezilehly predek nebyl na poruchu otestovan negativné.

Oba bratfi museli pFitom poruchu zdédit od nékterého z rodict, a bez znalosti dat musime
predpokladat polovicni pravdépodobnost vyskytu i u ostatnich jejich sourozenca. Z téch, ktefi se
doZili dospélosti, to byli Peter Ocelak (1882—1918, manZelka Terezie Kutlakova), Jan Ocelak
(1888-1919, manZzelka Maria Kutlakova) a Ondrej Ocelak (1902—-1970, manZelka Terezie
Vaclavikova). VSichni jmenovani méli néjaké potomky, Zadné potvrzujici nalezy nejsou zatim z
téchto vétvi znamy.

Vyskyt u vzdalenéji pribuzné Marie Ocelakové, provd. Minarc¢ikové (*1920) naznacuje, Ze porucha
se pravdépodobné nesla uz s predchozimi dvéma nebo tfemi kroky v otcovskeé linii (tj. nositeli by
byli pfinejmensim jeSté Josef Ocelak 1856—1913 a Ondrej Oceldk 1827-1895 a vySe zminény
princip opatrnosti by se automaticky rozsifoval na veskeré jejich potomstvo). Kviili nejistoté dané
vétsi pribuzenskou vzdalenosti vSak tuto hypotézu nelze zatim povaZovat za prokazanou. Situaci
navic znejasnuje pribuzensky snatek u predku této uzlové osoby.

Podékovani

Autor dékuje informantkam za dtvéru, kterou mu projevily poskytnutim citlivych osobnich
informaci. Zaroven prosi o dalsi informace o vyskytu dané poruchy mezi potomky bihorskych
Slovékd, tfeba i bez zfejmého vztahu k pfijmeni Ocelak.



