Sylwia PankowskaAberracje chromosomowe

Zespot Szkot Techniczno-Weterynaryjnych w Trzcianie k. Rzeszowa.

Aberracje chromosomowe to dziedziczne zmiany materialu gemetyoz polegace

na zmianie struktury lub liczby chromosoméw. Zachodne w sposob naturalnyady

na skutek dziatania czynnikbw zegtrznych, m.in.: promieniowania jonizgego,
nadfioletowego czy wysokiej temperatury.

Omawiane dotychczas schorzenia, chocé@nity sic pod wzgédem sposobu dziedziczenia,
stanowity grug choréb jednogenowych. Warto dowiedzisi¢ jakie s konsekwencje
nieprawidtowadci chromosomowych prowadeych do utraty lub nabycia catych grup genow.
Chocia genetyczne podstawy takich zaburzea zwykle bardzo zipone, poniewa
zaangaowane g W nich dziesitki lub setki wspoétdziatacych ze sobp wzajemnie gendw, z
klinicznego punktu widzenia nalg do najtatwiejszych do rozpoznania choréb genetycznych.
Wystepuja one stosunkowo €gto- 1 na 200 urodae

Efektem aberracji chromosomowych jest nie tylko jeden z najbardaanych zespotdéw-
zesp6t Downa ale tak znacznie rzadsze wrodzone zespoly takie jak: Zesp6t Edwardsa,
Pataua, Turnera, Klinefeltera i inne. Ich vgpstwanie mae ograniczé si¢ tylko do jedne;j
rodziny. Doskonalenie metod analizy chromosoméw doprowadzito najpierw do p@znani
giébwnych zespoléw zwreanych z trisomi czy monosomj, a nasipnie umdaliwito
wykrywanie coraz mniejszych aberracji chromosomowych. Pmmuszespotem, ktory
mozna byto okréli¢ byt Zespot Downa-stosunkowo gste zaburzenie, charakteryzeg se
szczegllnym wygldem twarzy osoby chorej, oliehiem napicia migsniowego,
upcsledzeniem rozwoju, a tak niekiedy uszkodzeniem serca i innych adézv. W 1959 rok
Lejeune i jego wspotpracownicy wykazali,z ichorzy z zespotem Downa maj
47 chromosomoéw-okazatoesize dodatkowy chromosom jest trzgdiopia najmniejszego

w calym zestawie chromosomu, olmnego paéniej jako 21. Dé¢ szybko zidentyfikowano
dwa kolejne zespoty — Turnera i Klinefeltera: oba wynikajaberracji chromosomow pici.
Osoby zdrowe majdwa chromosomy pici: kobiety — dwa chromosomy X, @&anyzni-
chromosomy X i Y. Stwierdzonagge kobiety charakteryzage s¢ niskim wzrostem, brakiem
drugorzdowych cech ptciowych oraz bezptodon — czyli dotkngte tzw. zespotem Turnera

— maj tylko jeden chromosom X. Natomiasteiozyzni chorzy na zespét Klinefeltera —



objawiapcy sk wystgpowaniem mskich naradéw piciowych przy jednoczesnym
nadmiernym rozricie sutkOw, a take wysokim wzrostem i bezplodéma — map
47 chromosomow i kariotyp XXY.

Oprécz zmian liczby chromosoméw i delecji materialu genetyaznedp aberracii
chromosomowych zaliczaestakze inne zaburzenia struktury chromosoméw, np. duplikacje,
translokacje, inwersje, izochromosomy, chromosomy spiemiowe czy mikrodelecje.
Zmiany struktury chromosomu m@gdotyczy¢ jednego chromosomu,attz tez polega

na wymianie materialu genetycznegoedzy r&znymi chromosomami. Maly fragment
chromosomu mie zosta utracony wskutek delecjiadz zduplikowany .Efektem pierwszego
procesu bdzie monosomia danej grupy genow, a drugiego trisomiaslokesgo zestawu
genow. Aberragj polegajca na odwréceniu o 180 stopni odcinka chromosomu nazywamy
inwersip. Inmg aberracj jest chromosom piécieniowy. Po delecji kiacéw chromosomu,
nowopowstate zakrzenia §cza sic ze soh. Delecja chromatyny z obu kodw chromosomu
moze mi€ konsekwencje fenotypowe, a mitotyczna niestabdnochromosomu
pierscieniowego prowadzi do powstania komorek z trispinb monosony. Translokagi
nazywamy wymia@ materiatu genetycznego ¢dizy chromosomami. Zwykle translokacge s
wymianami wzajemnymi. Zeli nie dochodzi przy tym do nabycia lub utraty materiatu
genetycznego, to takiranslokagi nazywamy zréwnowana. Zréwnowaone translokacje,

a takze inwersje mog stanowé wariant normy w populacji ogélnej. lzochromosom natomiast
to nieprawidtowy chromosom, ktéry ma dele¢ggdnego , a duplikagjdrugiego ramienia.
Sparéd mikrodelecji znaneaszespoty: Angelmana, Langera-Giediona, Millera-Diekera,
Pradera -Willego, Di George'a, Smitha-Magenisa oraz Wolfarsckhorna. Kzdy z nich
cechuje si zupetnie innymi cechami oraz delecjami chromosomowymi. Jednakstksz
powodup zespoty wad i dysmorfie znacznie utrudacgzycie.

Postpy genetyki molekularnej unabwity diagnostyke metodami cytogenicznymi zaréwno
defektéw catych chromosomow , jak i uszko@lzeojedynczych gendw. Fluorescencyjna
hybrydyzacja in situ jest nowoczesmetod, diagnostycza, ktéra pozwala na poznanie
podstaw molekularnych patogenezy badanych zjawisk. Jest teéoceniona w diagnostyce
preimplantacyjnej, gdzie badanie pojedynczej komoérki polocytu czyobh@sti pozwala
unikna¢ podania zarodka, ktéremu jeden lub oboje rodzice przekazalilakee wady
genetyczne. W technice tej poktadanegromne nadzieje dotyaze wczesnego wykrywania

i zapobiegania thym chorobom genetycznym.



Postp nauki oraz coraz to nowsze metody sprawiijgenetyka nie pozostaje dla nas stref
zupetnie nieznan Nowe szlaki zostaj przetarte. Mee doczekamy dnia, kiedy choroby

genetyczne dxla schorzeniem, ktéremu zupetniedzie mana zapobiec? Czas pdiea..



