Molekularni podstata dédi¢nych chorob

Obecneé

Dédi¢né choroby predstavuji vyznamnou skupinu lidskych chorob, zahrnujici napfiklad rlizné metabolické defekty,
poruchy imunity, hemoglobinopatie ¢i vybrané vrozené malformace. Pri¢inou dédi¢nych chorob je obecné naruseni
série reakci vedoucich od genetické informace (genotyp) az po pfrislusnou télesnou funkci &i znak (fenotyp).

Obecné schéma znazornujici cestu od genu (respektive od DNA) k proteinu se v molekuldrni biologii oznacuje jako
centralni dogma. Mutace na Urovni DNA dokdze normalni sled reakci vyznamné narusit a ¢asto vede k rozvoji
patologického fenotypu - tedy k rozvoji prislusné choroby.

Normalni stav

gen (DNA) - mRNA se standardni sekvenci - funkcni protein » normalni funkce/znak

Patologicky stav

Mutovany gen (DNA) - mRNA s nestandardni sekvenci —» nefunkcni protein -» poskozend funkce/znak -
choroba

Takovéto schéma je samozrejmeé pouze hrubé orientacni, v urcitych pripadech je nasledkem mutace narusen
samotny proces transkripce a narusena funkce nemusi byt zplsobena pouze nefunkénim proteinem, ale i jeho
nedostatkem.

Priklady

typ defektu priklady postizeni
defekt enzymd PKU, galaktosémie, deficience adenosindeaminasy
defekt receptor( testikuldrni feminizace, hypercholesterolémie
defekt molekuldrniho transportu cysticka fibréza, hypertenze
defekt struktury bunék Duchenneova a Beckerova muskuldrni dystrofie
defekt homeostazy antihemofilicky globulin, imunoglobuliny

defekt regulace rdstu a diferenciace|determinace pohlavi, inaktivace X chromozomu, tumor supresory

defekt mezibunécné komunikace inzulin, rlstovy hormon, diferenciace pohlavi
defekt mitochondrii Leberova atrofie optiku
Odkazy

Souvisejici clanky

Mutace

Principy terapie dédi¢nych chorob
Primarni imunodeficience
Dédi¢né metabolické poruchy
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