Monogenné dédicné choroby

Monogenné dédi¢né choroby vznikaji jako nasledek mutace v jediném genu a jejich ovlivnéni vnéjSim prostredim je
minimalni. V soucasnosti je zndmo vice nez 10 000 monogenné podminénich poruch.

Zakladni charakteristika

Povaha choroby zavisi na funkci, kterd modifikovanému genu nélezi. V pripadé metabolickych poruch mize mutace
zpUsobit nedostate¢nou expresi genu a tim deficienci enzymu, ktery kéduje, coz mé za nésledek poruchu
metabolické drahy, které se dany enzym Ucastni. Porucha byva i v syntéze strukturnich proteinl, coz méa ve vétsiné
pripadl nasledky pro celé organové systémy. Samotna porucha nemusi byt nutné zplsobena nedostate¢nou
expresi, ale Casto je na zakladé mutace syntetizovan produkt s pozménénou funkci, nebo je exprese daného genu
zvysena. Tyto poruchy maji v naprosté vétsiné pripadl o mnoho zavaznéjsi dlsledky pro postizeného.

Monogenni choroby délime podle typu dédi¢nosti na:

= Autozomalné dominantni (AD)
= Autozoméalné recesivni (AR)
= X-vazané

Diagnostika monogennich chorob mlze byt prfima nebo neprima. Zalezi, jestli zndme kauzalni mutaci nebo
polymorfizmus, ktery je s genem ve vazbé.

Lécba nékterych monogenné podminénich chorob je mozné na Urovni fenotypové, kdy se jedna o 1é¢bu
symptomatologickou. BohuZzel, s vétSinou si souc¢asnd medicina poradit nedokaze. Nadéji pro postizené je do

budoucna genova terapie, kterd je v souCasnosti ndpomocna napfriklad pfi cystické fibréze, prozatim neni trvald. v
principu jde o pokus nahradit nefunkéni gen, nebo inhibovat jeho nadmérnou expresi.

Priklady monogenné dédic¢nich chorob

Galaktosemie

U tohoto onemocnéni je organismus neschopny metabolizovat galaktézu (chybéni enzymu galaktosa-1-
fosfaturidyltransferasy) coz vede k jeji hromadéni v tkanich. Poskozena mUzou byt jatra, zrak, ledviny a nervova
soustava. Dédi¢nost je autozomalné recesivni.

Tay-Sachsova choroba

£ Podrobnéjsi informace naleznete na strance Tay-Sachsova choroba.

Tay-Sachs(v syndrom je fatalni geneticka porucha metabolismu, pfi které dochdzi k hromadéni gangliosid{ v
nervové tkdni. Pricinou nemoci je nedostatec¢na exprese genu pro enzym Hexoaminidazu A, ktery mé za ukol
gangliosidy Stépit. Dédic¢nost je autozomdlné recesivni.

Marfanuv syndrom

{2 Podrobnéjsi informace naleznete na strance Marfandv syndrom.

Jde o autozomalné dominantni onemocnéni pojivové tkané, které postihuje kostru, srdce, oci, cévy a plice. Pricinou

je porucha tvorby fibrilinu. Mezi klinické priznaky patri nadmérni vzrlst, exkavace hrudniku, dilatace aorty, dlouhé
a tenké prsty.
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