Genetické ochorenia

Nazov genetického ochorenia

Geneticka podstata

priznaky

Downov syndrom

Trizédmia 21 CH

Znizend inteligencia, vrodené srdcové chyby, anomalie v trdviacom trakte, poruchy sluchu, zraku, sklon
k leukémii, poskodenie stitnej zlazy

Turnerov syndrém

Chybajuci X CH

Nizky vzrast, neplodnost, bez menstruacie, vysoky krvny tlak, ochorenie $titnej zlazy, porucha
metabolizmu cukrov a tukov

Klinefelterov syndrom

Jeden nadbytocny CH X
u chlapov

Sterilita, zvacsenie pfs, menej ochlpenia, spomalena psychomotorika, zniZzena tvorba testosterdnu

Hemofilia

Porucha génu na CH X

Chorobna krvéacavost, krvacanie do kibov a svalov

Cysticka fibroza

Mutdcia génu CFTR na 7
CH

Neplodnost, plucne infekcie, problémy s pankreasom, kasel, inava

Edwardsov syndrom

Trizomia 18 CH

Retardacia, mala deformovana hlava, skolidza, anomalie chrbtice, srdca, vnutornosti mimo tela

Marfanov syndrom

zmena génu FBN1 na
chromozéme 15

Srdcové vady, ochorenia pluc, oci,ciev, poskodenie chrbtice,

Huntingtonova choroba

Mutdcia génu na tvorbu
bielkoviny

Demencia, postihnutie svalov, problémy s recou, prijmom jedla, nekontrolovatelné pohyby




