Cheatography

Wrodzone wady rozwojowe

Rodzaje

- Potwornosci- rozlegte zmiany w wygladzie ciata

- Wady- zaburzenia w prawidtowej budowie ciata

- Braki (defekty, usterki)- drobne zmiany nie majace wiekszego
znaczenia dla zycia jednostki

Przyczyny

- Genetyczne
- Srodowiskowe

- Spontaniczne- pomytki polimerazy w czasie replikacji. Niezwykle
rzadkie
- Indukowane- wywotane mutagenami

Podziat ze wzgledu na miejsce

- Somatyczne- niedziedziczne, dotyczg komérek somatycznych
- Generatywne- dziedziczne, dotyczg linii komorek rozrodczych i
gamet

Podziat ze wzgledu na wielko$¢ zmian w materiale genetycznym
- Punktowe (genowe)- zmiany w pojedynczym genie

- Chromosomowe

a) strukturalne- zmiana w obrebie okreslonego chromosomu

b) liczbowe- dotyczg zmian w obrebie catego garnituru chromo-
somalnego lub czesci

Podziat ze wzgledu na skutki

- Letalne- $mier¢ 90% osobnikéw

- Semiletalne- $Smier¢ 50-90% osobnikow

- Subwitalne- ostabiajg wydolnosé¢ fizjologiczng; $mier¢ 10-50%
osobnikow

Substytucja

Typ spontanicznej mutacji genowej, w ktérej dochodzi do zmiany
sktadu nukleotydowego DNA poprzez podstawienie jednej pary
zasad przez inna, np. A-T zamiast G-C [Wikipedia]
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Mutacje punktowe

Mutacje zmieniajgce ramke odczytu
Mutacje nonsensowne

Mutacje missensowne
- Konserwatywne
- Niekonserwatywne

Mutacje ciche

Zespot genetyczny

Mutacje zwigzane z wyraznym klinicznym obrazem. Symptomy
uktadajq sie w pewien wzorzec fenotypowy, ktéry mozna zidentyfi-
kowac.

Zespot Retta

Przyktad zespotu genetycznego

Mutacje w genie MeCP2 (Xp28) kodujgcym biatko wigzace
metylo-CpG

Odkrywca:
| Andreas Rett

Czestos$¢ narodzin:

| 1:10000

Zaburzenie pojawiajace sie gtéwnie u kobiet
Zmniejszona objetosé/waga mdzgu oraz nieprawidtowe dojrzewanie
neuronéw
4 fazy zespotu:
1. Faza wczesnego rozwoju (6-18 msc)
2. Faza gwattownego regresu (do 3-4 r.z.)

3. (Okres przedszkolny i szkolny)
4. Okres stabilizacji (od 10-15r.Z.)

Mutacje
| Trwate zmiany w sekwencji nukleotydow DNA
Wrodzone wady rozwojowe

| Nieprawidtowosci budowy ciata, powstajace w okresie ptodowym
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Mutacje chromosomowe strukturalne

Delecja

- Utrata czes$ci chromosomu i zawartych w niej genéw

- Np. zespot kociego krzyku "cri du chat"- delecja fragmentu
chromosomu 5. Mate cechy dysmorficzne, duze wady wrodzone
narzgdéw wewnetrznych

Duplikacja
- Podwojenie odcinka chromosomu

- Np. zespot duplikacji 7q11.23 — szereg zmian w wygladzie,
strukturalne i funkcjonalne zmiany OUN

Insercja

- Odtgczenie od chromosomu jego fragmentu i przytgczenie w
odwrotnej orientacji

Translokacja

- Przeniesienie fragmentu do innego chromosomu
niehomologicznego

- Np. chromosom Phiiladelphia- translokacja chromosoméw 9 i
22. Stwierdzany u osob z przewlektg biataczkg szpikowg

- Np. powstanie genu fuzyjnego

Mutacje chromosomowe liczbowe

Aneuploidia- pojedyncze chromosomy

- Monosomia- 2n-1
- Trisomia- 2n+1

Euploidia- caty garnitur chromosomowy

By KontoDoNauki Published 27th August, 2023.

Last updated 27th August, 2023.

Page 2 of 4.

cheatography.com/kontodonauki/

Genetyka 5- Mutacje DNA i wady rozwojowe Cheat Sheet
by KontoDoNauki via cheatography.com/163217/cs/39775/

Sponsored by Readable.com
Measure your website readability!
https://readable.com


http://www.cheatography.com/
http://www.cheatography.com/kontodonauki/
http://www.cheatography.com/kontodonauki/cheat-sheets/genetyka-5-mutacje-dna-i-wady-rozwojowe
http://www.cheatography.com/kontodonauki/
https://readable.com

Cheatography

Genetyka 5- Mutacje DNA i wady rozwojowe Cheat Sheet
by KontoDoNauki via cheatography.com/163217/cs/39775/

Zespot Turnera (45, X0) Zesp6t Downa

Short stature

Low hairline

Shield-shaped
thorax

Widely spaced
nipples

Shartened
metacarpal IV

Brown spots (nevi)

Przyktad trisomii
Chi isti
ol e | 21 chromosom
Fold of skin

Consiricion - Sptaszczona potylica/matogtowie

Poor breast - Sptaszczona nasada nosa
development

‘. | - Drobne, sko$ne, szeroko rozstawione szpary powiekowe

" - Fatda nadczotowa

i dmentary - Nisko osadzone, mate matzowiny uszne
Gonadal streak . .

(underdeveloped - Powiekszony jezyk

- Tzw. jezyk mosznowy- bruzdy na jezyku
No menstruation - Waskie, krotkie usta

- Krétka szyja

Zespot Turnera- link YT
Przyktad monosomii

Niski wzrost, infantylizm narzadéw ptciowych, bezptodnosé Brak owlosienia

Zespot Klinefeltera (47, XXY)

Ponadprzecigtny ———————»
wazrost

twarzy

Zespot Patau

Przykfad trisomii

| 13 chromosom

- Niedorozwoj umystowy

- Niezrosniety otwor miedzyprzedsionkowy w sercu

- Wnetrostwo
- Szczelina w teczéwcee
- Rozszczep wargi (zajecze usta)

3 r.z. dozywa kilka procent dzieci

Ograniczone
owlosienie ciala
Ginekomastia

Osteoporoza

Kobieca
sylwetka

Male jadra

Zespot Edwardsa

Przykfad trisomii

| 18 chromosom

- Gtebokie uposledzenie umystowe
- Niska masa urodzeniowa

- Liczne deformacje czaszki (matogtowie, t6dkogtowie)
- Niskoosadzone, dysplastyczne matzowiny uszne

- Deformacije stép, rak
- Pojedyncza bruzda zgieciowa

Zespot Klinefeltera- link YT

Przyktad trisomii

Nienormalne wydtuzenie konczyn, brak lub ograniczony rozwoj
drugorzedowych cech ptciowych oraz nieptodnos¢ spowodowana
brakiem spermatogenezy

1/1000 mezczyzn

Zespot Jacobs

Zespot Jacobs- link YT

Przyktad trisomii

- Wady oczu (hiperteloryzm, opadniecie powiek, wady rogéwki i | Zespot XYY

teczéwki)
- Anomalie szkieletu
- Wady serca, nerek
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Mozaikowatos$¢é

Obecnos$¢ dwoch linii komdérkowych o réznych genotypach u jednego
osobnika

Np. Wiosy jak u Melanie Martinez, tylko ze samo sie tak

Chimeryzm

Obecnos¢ dwoch linii komérkowych u jednego osobnika, pochod-
zacych z réznych embrionéw
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