CORPUL OMENESC

Bolile ereditare

Majoritatea bolilor umane
sunt cauzate de organisme ca
bacterii, virusi, ciuperci, care
invadeazd corpul si ii dere-
gleazd activitatea normald.
Unele boli existd in organism
din momentul in care sperma-
tozoidul intdlneste ovulul si
Jormeazd un nou individ.

- ceste boli sunt numite ereditare. Ele se
Amostenesc sau sunt transmise de la

parinti la copii prin intermediul cromo-
zomilor — grupdri micrescopice de informatie
geneticd aflate in interiorul celulelor. Ele
includ boli ale singelui cum ar fi hemofilia si
anemia falciformi, sindromul Down, fibroza
cisticd, daltonismul.

Bolile ereditare sunt defecte congenitale,
adicd anomalii ce sunt prezente chiar de la
nastere. Ele trebuie deosebite de bolile ne-
ereditare, cum ar fi “gaura in inim3” sau de-
formatii ale membrelor, care apar in urma unor
probleme de dezvoltare in pintecul mamei.

Caracterul ereditar
Trasaturile mostenite ale unei persoane -
culoarea pdrului si ochilor, grupa sanguind.
mirimea nasului si a dintilor, amprentele si,
intr-o anumitd misurd, indltimea, inteligenta.

Bubbles

temperamentul sunt determinate de modul in
care se combind cromozomii in ovulul fecun-
dat. Orice celuld din corpul uman contine 46
de cromozomi, grupati iIn 23 de perechi.
Fiecare pereche de cromozomi are o mdrime
si o forma specificd si poate fi vizuti cu un
microscop de putere mare.

Celulele sexuale — spermatozoizii si ovulele
— au doar 23 de cromozomi, jumitate din
numdrul normal de cromozomi. Cind sperma-
tozoidul fecundeazi ovulul, cromozomii
mosteniti de la tatd (paterni) si cei de la mama
(materni) se cupleazi, formind perechi.

€ O persoani cu
vederea normala ar
vedea aceste obiecte
ca in figura din stan-
ga sus. O persoana
care sufera de dal-
tonism le-ar percepe
ca in imaginea de
deasupra.

&) Sindromul Down
este rezultatul unei
anormalitati genet-
ice a celulelor.
Aceasta maladie
este incurabila, dar
cu atentie si ingrijire
corespunzatoare,
copiii cu sindromul
Down isi pot folosi
potentialul la maxim.

In timpul formirii celulelor sexuale are loc
o combinare a informatiei genetice proveniti
de la cromozomii ce formeazi o pereche.
Astfel fiecare spermatozoid si fiecare’ ovul va
dispune de o combinatie unici de cromozomi.
Informatia geneticd continutd de acestia
prezintd o infinitate de variante. Din acest
motiv, fiecare persoani este unici, iar una din-
tre fiice poate mosteni pdrul si forma nasului
de la tatd, iare sora ei poate semdna cu mama.

Doar gemenii identici, rezultati prin
impdrtirea unui ovul fecundat, au aceeasi
informatie genetici. Dar si in acest caz, apar
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CAUZA SINDROMULUI DOWN

schimb de informatie genetica
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() Sindromul Down
este cauzat de o
aberatie a cromo-
zomilor - particule
care transmit
informatia ereditara
de la parinte la
copil. in general
oamenii au 46 de
cromozomi grupati
in 23 de perechi,
numerotate de la
cea mai mica
(numarul unu) la cea
mai mare (numaruli
23). in cazul sindro-
mului Down exista
in fiecare celula trei
cromozomi 21
(incercuiti cu albas-
tru), nu doi cum

ar fi normal.

John Beckett

anumite diferente (ca de exemplu ampren-
tele), rezultate in urma interpretirii in- mod
diferit a informatiei genetice.

Genele
Fiecare cromozom are mii de gene, fiecare
dintre acestea fiind alcituiti dintr-o unitate
extrem de micid de informatie genetici, ce
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determini o caracteristici sau trisituri. Gena
rdspunzitoare pentru culoarea ochilor poarti,
de exemplu, unul din urmitoarele doui
mesaje — ochi albastri sau ochi ciprui. Cind
doui gene diferite incearci si-si foloseasci
informatia, doar una dintre ele se va impune.
Gena cistigitoare este denumitd genid domi-
nanti iar cealaltd geni, recesivi. Gena pentru

&) Acondroplazia este o forma a nanismului.
Oamenii ce sufera de aceasta maladie au
membre scurte, fete mici si un corp de
marime normala. Aparitia ei depinde de
dominanta unei gene mutante.

ochi ciprui este mai puternici decit cea pen-
tru ochi albastri. Astfel un copil care
mosteneste o pereche de gene albastru-ciprui
va avea ochi ciprui.

Culoarea ochilor este determinati doar de
o pereche de gene, dar caracteristici ca inil-
timea sunt controlate de mai multe gene.
Acestea depind si de factori care nu au
legitura cu informatia geneticl, cum ar fi dieta
sau exercitiul fizic. Majoritatea bolilor ereditare
sunt legate doar de o pereche de gene.

Ce probleme apar?
Doui cauze determini aparitia bolilor eredi-
tare. In primul rind lipsa unei gene sau
prezenta uneia cu defecte. Pot apdrea gene cu
numdr gresit de cromozomi.

Pentru c¢d cromozomii si genele lor
formeaza in mod normal perechi, lipsa unei
gene face ca gena pereche si aibi efect. Acest
fapt poate duce sau nu la aparitia unei prob-
leme, in functie de rolul genei respective. De
exemplu, lipsa unei gene care determini
culoarea pirului nu va avea urmiri grave. In
mod similar mostenirea unei gene cu defecte
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La fel cum apar aberatiile cromozomiale, pot
apdrea si mutatii ale celulelor. Deseori muta-
tiile genelor determind sinteza unor enzime,
care uneori afecteazd functionarea normald a
celulei. Efectul mutatiei depinde de rolul initial
al enzimei - de exemplu de crestere sau de
producere a pigmentilor. Deoarece majorita-
tea genelor sunt grupate in perechi, prezenta
genei mutante ce determind producerea unei
enzime distructive este mascatd de prezenta
genei normale pereche. Aceste gene sunt den-
umite recesive si au efect doar dacd sunt
prezente in dublu exemplar. Acest copil albi-
nos din Uganda a mostenit gena recesivd ce
determind albinismul de la ambii pdrinti, iar
acestia probabil nu suferiserd de aceastd mal-
adie. Genele mutante care nu pot fi “mas-
cate” sunt dominante si vor avea efect chiar
dacéd sunt intr-un singur exemplar. |
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poate fi prezentd in spermi sau in owvul.
Acondroplazia, o formid a nanismului, este
cauzatd de prezenta unei gene dominante
intr-unul din cromozomii care controleazi
cresterea oaselor. Aceastd boali- este denu-
mitd ereditard nu pentru ¢i este mostenitd ci
pentru ci poate fi transmisa copiilor.

Boli determinate de

cromozomii sexuali
Una dintre cele 23 de perechi de cromozomi
prezente in celulele umane contine gene
responsabile pentru transmiterea caracterelor
sexuale. Acestia sunt cromozomii sexuali
(heterozomii). Femeile au doi cromozomi XX,
in timp ce bdrbatii au un cromozom X si unul
Y. Cromozomul Y este de dimensiuni mai
mici decat cromozomul X.

Unele boli ereditare pot rezulta dintr-o abe-
ratie numerici a cromozomilor sexuali — de
exemplu unele celule pot avea combinatii
XXY sau XYY. Cei care au sindromul XXY vor
avea organe sexuale slab dezvoltate, iar ca
adulti vor fi incapabili de a face copii. Aberatia
numericd XYY genereazd anormalititi mai
putin grave. Cei afectati sunt fertili, in general
inalti si pot avea probleme de intelect.

Hemofilia, caracterizatd prin deregliri in
coagularea singelui si daltonismul sunt cau-
zate de o gend mutantd, plasati pe cromo-
zomul X. Din aceasti cauzi birbatii sunt afec-
tati intr-o proportie mult mai mare. Cromo-

zomul Y nu are gena normald dominantj care’

si anuleze efectul celei mutante. Femeile
suferd de aceste boli doar dacid mostenesc cro-
mozomul X mutant de la ambii parinti.

Consultanta genetica
Boli ca hemofilia apar in familii, astfel medicii
pot preciza care pdrinti prezintd un risc mare
de a avea copii cu probleme. Peste 1% dintre
noi-niscuti suferd de o maladie ereditari, dar
riscul de a avea o anume maladie este destul
de redus. Daci un cuplu a avut un copil cu un
defect genetic, riscul ca si copilul urmitor si
fie afectat este mult mai mare. Un consilier in

(C Aproximativ unul din 10 000 de copii
sufera de fenilcetonurie, o maladie ereditara
rara care provoaca intirziere mentala. Copiii
sunt testati prin luarea unei mostre de singe
din calcai.

probleme genetice poate afla probabilitatea ca
un cuplu s transmitd urmasilor o maladie
genetica. Se realizeazi un arbore genealogic
cu persoanele din familie care suferd de boli
ereditare sau sunt purtitoare ale unor gene
mutante. Apoi sunt testate mostre de singe ale
pdrintilor, pentru a se afla dacd mama sau tatil
prezintd anomalii chimice ale corpului sau
celulelor sangvine provocate de o maladie
genetici. In al treilea rind, sunt studiati la
microscop cromozomii proveniti de la parinti
pentru a se detecta eventualele anormalititi.
in functie de informatiile aflate si de datele
detinute cu privire la probabilitatea de apa-
ritie a fiecarei maladii, specialistul sfituieste
cuplul daca ar trebui sau nu s faci copii.
Informatiile colectate de specialistii in
geneticd aratd ¢ femeile peste 35 de ani sunt
maj expuse riscului de a avea copii cu sindro-
mul Down. La mamele cu virsta de aproxi-
mativ 20 de ani, acest sindrom apare doar la
una din 1200 de nasteri. in jurul virstei de+40
de ani apare intr-un caz din 50. Este posibila
efectuarea unui test pentru sindromul Down
in timpul sarcinii. Procesul de testare se

Celulale rosii normale din sénge (deasupra) cantin hemo-
globing, pigmentul ce tronsportd oxigenulul in sGnge. In
cozul onemiei foleiforme, modificarca hemoglobined duce
lg deformarea eritrocitelor si in cele din urma la distru-
gerea lor. Acest tip de anemie mostenité opare maoi ales
in Africa 5i la persoanele de origing africand,

numeste amniocentezd si presupune luarea
unei mostre din fluidul care inconjoari embri-
onul, deoarece acesta contine o parte din ce-
lulele sale. Daci celulele au un numir gresit
de cromozomi, doctorii 1i sfituiesc pe pdrinti
si daci este cazul se recurge la un avort.

Remedii si tratamente

De cele mai multe ori natura rezolva propriile
ei greseli, astfel incat embrionii cu aberatij cro-
mozomiale grave nu se dezvoltd normal si au
loc avorturi spontane. Dacd se naste un copil
cu o maladie cromozomiali, este posibil un
tratament. Cei care au hemofilie sunt injectati
cu substante coagulante provenite de la per-
soane sdndtoase. Simptomele fenilcetonuriei,
o eroare in compozitia chimica a organismului
care poate afecta creierul, pot fi Inldturate prin
dietd stricti. Cu toate acestea, sindromul
Down si daltonismul nu pot fi vindecate.,

Oamenii de stiintd dezvoltd modalititii de
modificare si remediere a cromozomilor cu
defecte. In curind va fi posibild prevenirea
unor maladii ereditare prin modificarea infor-
matiei genetice din sperma si ovule.

Camilla Jessel
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