MUKOWISCYDOZA | GENETYKA

Mukowiscydoza jest jedng z najczestszych chordéb genetycznych u ludzi
(Srednio 1 na 2 500 zywych urodzen). Szczegdlnie czesto wystepuje u
Europejczykéw i Zydéw Aszkenazyjskich.

Przyczyng choroby s3g mutacje genu, odpowiedzialnego za synteze
btonowego kanatu chlorkowego CFTR . Gen CFTR umiejscowiony jest na
dtugim ramieniu chromosomu 7. Do stycznia 2009 roku znanych byto
ponad 1500 mutacji, odpowiedzialnych za chorobe, do wrzesnia 2011
roku poznano ponad 1600 takich mutacji.

Najczestsza mutacja odpowiada za blisko 70% przypadkdéw choroby i
uszkodzenie genu w tym miejscu prawdopodobnie determinuje ciezki
przebieg choroby. Mutacja ta polega na delecji trzech nukleotydow,
co powoduje usuniecie fenyloalaniny z sekwencji
aminokwasowej biatka. Tak zmienione biatko jest rozpoznawane przez
mechanizmy naprawcze komérki i degradowane

Biatko CFTR u okolo 10% chorych jest znacznie skroécone. odpowiada za
prawie 40% przypadkow choroby u ZydéwB].

Kanat chlorkowy tworzony przez biatko CFTR u okoto 5% chorych jest
catkowicie zamkniete.

W Europie Wschodniej i Srodkowej, takze w Polsce, spotykana jest
mutacja del 21 (duza delecja 21800 par zasad), prawie w ogdle
niespotykana w innych populacjach. Mutacja ta tez wywotuje ciezka
posta¢ choroby, z «ciezkg niewydolnoscig trzustki i wczesnym
poczatkiem. U rasy biatej czestosc¢ mutacji jest nastepujaca:
Dziedziczenie mukowiscydozy[edytuj | edytuj kod]

Mukowiscydoza jest chorobg dziedziczng, ktéra wystepuje u o0séb
posiadajgcych nieprawidtowy allel genu na chromosomie 7.
Dziedziczona jest w sposdob autosomalny recesywny. Nosiciele genu
odpowiedzialnego za wystgpienie mukowiscydozy stanowig okoto 5%
ludzi rasy biatej. Niektorzy naukowcy sugeruja, ze tak duze
rozpowszechnienie wadliwego allelu w populacji moze wigzac¢ sie z
przewagg heterozygot (naddominacja) w przypadku pewnych infekcji
(np.cholera, dur brzuszny), jednak jak dotad nie wustalono, co
mogtoby stanowic¢ presje selekcyjng

Mukowiscydoza objawia sie tym, Zze organizm chorego produkuje
nadmiernie 1lepki Sluz, ktéry powoduje =zaburzenia we wszystkich
narzgdach posiadajacych gruczoty s$luzowe (m.in. ptucach, uktadzie
pokarmowym). Mukowiscydoza jest chorobg ogdélnoustrojowg, objawiajgca
sie przede wszystkim przewlektg chorobg oskrzelowo-ptucng oraz
niewydolnoscig enzymatyczng trzustki z nastepowymi
zaburzeniami trawienia i wchtaniania. Gruczoiy potowe wydalajg pot o
podwyzszonym stezeniu chloru i sodu (tzw. "stony pot").



