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1.2. Wady genetyczne jako czynniki etiologiczne zaburzen

Komorka jest podstawowa zyjaca jednostka zorganizowanej materii, zawierajaca
jadro stanowiace osrodek kontrolujacy jej aktywnos¢. W jadrze znajduja si¢ chromosomy
- cienkie struktury przypominajace paleczki, zawierajace wazne mechanizmy sterujace
aktywnoscia komorki. Chromosomy wystgpuja parami, a ich liczba uzalezniona jest od
gatunku, do ktérego nalezy dana jednostka. Komorka ludzka zwiera 23 pary
chromosomow, z czego ostania para petni funkcje chromosomow pilciowych, bowiem
determinuje pte¢ osobnika. Chromosomy zawieraja drobne genetyczne elementy zwane
genami, ktore kontroluja badz wplywaja na niezliczona liczbg dziedziczonych cech
fizycznych 1 psychicznych. Geny dziela si¢ na dominujace (zawsze ujawniaja
przekazywane przez siebie cechy) i1 recesywne (ujawniaja cechy tylko gdy znajda si¢
w parze z innym genem recesywnym). Geny dominuja wyglad i funkcjonowanie
wszystkich zywych organizméw, zaréwno jednokomorkowych ameb, jak i znacznie
bardziej ztozonych organizméw ludzi.

W sktad chromosoméw i gendw wchodzi substancja chemiczna zwana kwasem
dezoksyrybonukleinowym, czyli DNA. DNA sktfada si¢ z naprzemiennie wystepujacych
czasteczek cukrow 1 fosfatow. Przy duzym powigkszeniu DNA przypomina ksztaltem
skrecong spiralnie drabing. Szczeble tej drabiny tworza cztery substancje chemiczne-
adenina, tymina, guanina i cytozyna. Pojedynczy gen zawiera nawet kilka tysiecy szczebli
drabiny DNA. Badaczom nie udato si¢ jednoznacznie ustali¢ liczby ludzkich genow.
Szacuja, ze chromosom sktada si¢ z okolo 20 000 gendéw, co w rezultacie daje 460 000
par genéw (Turner, Helms, 1999).

Stosunkowo cz¢sto w chemicznym dziataniu kodu genetycznego wystepuja biedy,
dysfunkcje zwane mutacjami. Odnosza si¢ one do kazdej naglej zmiany zachodzacej
w genetycznym materiale organizmu. Do nieprawidlowej zmiany na poziomie sekwencji
DNA moze dojs¢ w kazdym momencie zycia - u osoby dorostej, dziecka, ptodu,
w embrionie, zygocie, gamecie.

Przyczynami mutacji sa najcz¢sciej czynniki teratogenne (chemiczne lub fizyczne)
lub anomalie chromosomalne. Anomalie chromosomalne wptywaja na liczbg genow i/lub
chromosoméw wilasciwa dla danego gatunku lub tez na uszeregowanie gendéw
w chromosomie. Brak jednego chromosomu w parze to monosomia, natomiast obecno$¢

dodatkowego chromosomu to trisomia.
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Najczesciej wystepujacym przyktadem trisomii jest trisomia 21. pary czyli zespot
Downa. Dzieci z zespolem Downa sa zazwyczaj uposledzone umystowo, posiadaja
charakterystyczna fizjonomig¢ (krotka, szeroka szyja, niski wzrost, mata glowa, sko$ne
oczy z falda, zmarszczka nakatna, krotkie, kwadratowe dlonie i palce). Czgstos¢
wystgpowania zaburzenia jest uzalezniona od wieku matki w chwili urodzenia -
im starsza matka, tym wigksze prawdopodobienstwo wystapienia zespolu Downa
u dziecka. Badania wykazaty, ze matki w wieku okoto 20 lat rodza jedno dziecko
z zespolem Downa na 1667 porodéw, w wieku powyzej 35 lat jedno na 378, a po 45 roku
zycia jedno na 30 porodéw (Masters, Johnson i Kolodny, 1992, za: Turner, Helms, 1999).

Wynikiem monosomii jest zespot Turnera (wystgpuje tylko jeden chromosom
ptciowy). Dotyka on wytacznie dziewczynek, z czgstotliwoscia 1 na 2000 urodzen. Az do
osiagnigcia okresu pokwitania dziewczynki rozwijaja si¢ prawidlowo, cho¢
charakteryzuje je pltetwiasta szyja, krotkie palce u rak i niski wzrost. Zazwyczaj nie sa
uposledzone umystowo, lecz czgsto maja trudnosci w nauce. U dorastajacych
dziewczynek nie pojawiaja si¢ drugorzedne cechy pitciowe. Pozostaja one bezptodne
(Kalat, 1992 za: Turner, Helms, 1999).

Anomalia chromosomalng jest rowniez delecja, czyli brak fragmentu
chromosomu. Przyktadem jest zespot cri-du-chat czyli zespdt kociego miauczenia.
Delecja w tym zespole dotyczy chromosomu 5 i objawia si¢ gigbokim uposledzeniem
umystowym, mikrocefalia (bardzo matym moézgiem), niedorozwojem fizycznym, zezem
rozbieznym, zmutowanymi strunami glosowymi, z ktérych wydobywaja si¢ dzwigki
przypominajace miauczenie kota (Turner, Helms, 1999).

Innym przyktadem delecji chromosomalnej jest zespot Williamsa. Ubytek
kilkunastu genéw dotyczy chromosomu 7. Implikacje dotycza gltownie upos$ledzenia
umystowego, stabszego rozwoju fizycznego i motorycznego, charakterystycznej budowy
twarzy 1 ciala, trudno$ci ze skupieniem uwagi 1 pamigcia, nadpobudliwos$ci
psychoruchowej, czasem agresywnosci. Oprocz negatywnych konsekwencji, wystepuja

tez wyjatkowe zdolnosci 1 umiejgtnosci - leksykalne, muzyczne i spoteczne.

Wszystkie prawa zastrzezone. Kopiowanie, modyfikacja, wprowadzanie do obrotu, publikacja, dystrybucja
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