Genetické choroby

1) Metabolické choroby

Organismus není schopen metabolizovat určitou látku. Většinou jsou recesivně dědičné. Zpravidla jsou vyvolány jedním genem, který má více účinků (tak, jako má více důsledků nedostatek látky, jejíž metabolismus byl v těle narušen). Tento účinek nazýváme pleitropní účinek.

· galaktozémie – ARDCh, *následkem absence enzymu galaktózo 1- P uridyltransferázy* není člověk schopen zpracovávat mléčný cukr galaktózu. Příznaky: bílkoviny v moči, svalové křeče, cirhóza jater, žloutnutí kůže

· fenylketonurie – ARDCh, monogenní; následkem absence enzymu fenylalaninhydroxylázy není tělo schopno přeměnit fenylalanin na tyrozin a v těle se hromadí kys. fenyl-pyrohroznová. Následky: poškození mozku, poruchy motoriky, světlání pleti

cystická fibróza – ARDCh, postihuje jen bělochy s četností 1:2500. Vyměšování velkého množství hlenu s vysokým obsahem bílkovin vede k ucpávání dých. cest a zánětům průdušek.

2) Autozomální dominantně dědičné choroby 
Tyto choroby jsou charakteristické poměrně vysokou četností v rodech touto chorobou postižených. Přenašeči jsou nakaženi, při sňatku se zdravým člověkem je nemocná přibl. polovina potomků. V případě sňatku dvou nemocných lidí může dojít k narození dominantního homozygota, jehož všichni potomci budou nemocní bez ohledu na zdraví druhého rodiče.

· brachydaktylie (krátkoprstost) – projevuje se krátkými silnými prsty bez mentálního postižení

· polydaktylie – zmnožení prstů 

· srpkovitost krvinek (drepanocytóza) – Projevuje se srpkovitým tvarem erytrocytů a jejich sníženou životností. Následkem neúplné dominance je dom. homozygot stižen těžkou anémií, která je často smrtelná. Přesto je v Africe v některých zemích podíl heterozygotů (tedy postižených lidí) v populaci až 49 %! Je to názorný případ vitální mutace: srpkovité krvinky heterozygotů totiž hravě odolávají útoku plazmódií, proto nebývají jejich nositelé stiženi malárií. Shrnuto a sečteno: dominantní homozygoti umírají na anémii, recesivní často na malárii. A počet heterozygotů stoupá.

· Marfanův syndrom (též pavoučí nemoc, arachnodaktylie) – dlouhé tenké prsty, poruchy osifikace, pozitivní znamení palce, asymetrie hrudníku, skolióza, rozštěp patra. Četnost asi 1: 10 000. 

· Huntingtonův syndrom (známý jako nemoc lékařky č. 13 z Dr. House IV.) Křečovité náhle se dostavující stavy způsobené odumíráním kůry mozkové. Nemoc počíná mezi 30.-40. rokem a do deseti let končí demencí a smrtí postiženého. Lék zatím není, nadějí je využití kmenových buněk a klonování.

3) Autozomální recesivně dědičné choroby (ARDCh)

Typické pro tyto choroby je to, že ani jeden z rodičů nemusí být postižen. Patří zde většina metabolických chorob a např. leváctví (což samozřejmě není choroba, ale dědí se tímto způsobem).

· oligofrenie = slabomyslnost – četnost výskytu je asi 1:33 (3 %)
4) Gonozomální choroby

Geny těchto chorob leží na heterologickém úseku gonozómu X, dědí se recesivně. Ženy bývají přenašečky, muži snadněji onemocní (umět vysvětlit!). 

· hemofilie A je častějším z obou typů (80 %). V krevní plazmě schází faktor 8 srážlivosti krve.
· hemofilie B – chybí faktor 9
· daltonismus – dichromatické vidění, člověk nerozliší červenou barvu od zelené. Jde spíše o poruchu barvocitu než o chorobu v pravém slova smyslu.
· ektodermální dysplázie – absence potních žláz

5) Choroby vzniklé chromozómovou či genomovou mutací

Tyto choroby mohou vznikat spontánně, avšak pokud je takto vzniklý jedinec plodný, přenáší se příslušná odchylka na potomstvo s pravděpodobností specifickou pro každý konkrétní typ onemocnění..

· Downův syndrom (nesprávně mongolismus) je nejběžnější, vyskytuje se u každého 550. narozeného dítěte. Pravděpodobnost tohoto onemocnění je závislá na věku matky, mezi matkami rodícími ve věku nad 40 let stoupá riziko DS na 1%. Nejčastěji jde o trizomii 21. chromozómu (93 %), v tom případě není DS dědičný, protože  takto nemocný člověk je neplodný. Nadbytečný 21. chromozom však může být translokován na 15. nebo 21. chromozóm, potom je onemocnění dědičné. Příznaky: výrazná oční řasa (tzv. epikantus) působí dojem šikmých očí (proto „mongolismus“), obličej je krátký, kulatý, člověk je mentálně retardovaný.
· Edwardsův syndrom – trizomie 18. chromozomu. Projevy: Mikrocefalie (malá hlava), „trojúhelníkovitý“ obličej, rozštěpové vady, těžká vývojová retardace. U žen je 4x častější než u mužů, četnost u novorozenců je 1: 5000. Většina nemocných umírá do 1 roku.
· Pataův syndrom má podobné příznaky, jde však o trizomii chromozómu č. 13. Mikrooftalmie, četnost 1: 6000.
· Syndrom kočičího mňoukání (Cri-du-chat) vzniká delecí úseku 5. chromozomu. Četnost mezi novorozenci je 1: 50 000. Příznaky: pláč připomínající mňoukání, srdeční vady, mentální retardace, špatně vyvinuté končetiny, předčasná smrt.
6) Mitochondriální choroby

Postižena je gen. informace mitochondrií, nemoc se tedy přenáší výhradně z matky na všechny potomky. Vzácně.

· encefalomyopatie postihuje svalstvo a mozek. Průvodními jevy jsou psychické poruchy, mentální retardace, slabomyslnost, poruchy zraku a sluchu, ochrnutí poloviny těla a očních svalů, afázie.
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