(z jezyka greckiego yévealg ghenesis, co oznacza “pochodzenie”) to nauka, ktéra
bada mechanizmy dziedziczenia i zmiennosci miedzyosobniczej. Jako nauka medyczna,
genetyka zajmuje sie czynnikami dziedzicznymi w patologii cziowieka poprzez
badaniepodtoza choréb jednogenowych lub o dziedziczeniu mendlowskim (sg to rzadkie
choroby wywotane przez nieprawidtowosci w pojedynczym genie), nieprawidtowosci
chromosomowych (zmian w liczbie lub strukturze chromosomow) i, ostatnio, nawet choréb
wieloczynnikowych, czesciej wystepujacych i spowodowanych zaréwno czynnikami
genetycznymi jak i Srodowiskowymi.

sg dziedziczone w rodzinach wedtug okreslonych
praw, opisanych w XIX wieku przez mnicha Grzegorza Mendla. Istniejg trzy podstawowe
mechanizmy dziedziczenia: dziedziczenie autosomalne dominujgce, autosomalne
recesywne i dziedziczenie sprzezone z chromosomem X. Nasz materiat genetyczny jest
zorganizowany w postaci chromosomow, ktérych kazdy cziowiek ma zwykle 46: 22 pary
autosomow (ponumerowane od 1 do 22) i 2 chromosomy pici (dwa chromosomy X u kobiet
oraz jeden chromosom X i jeden Y u mezczyzn). Kazdy z nas ma dwie kopie kazdego genu,
Zlokalizowane na autosomach; do wywotania choroby dominujgcej (np. achondroplazji)
wystarczy, aby jedna kopia genu byta zmutowana, podczas gdy dla rozwoju choroby
recesywnej (np. fenyloketonurii czy mukowiscydozy) obie kopie danego genu muszg byé
nieprawidtowe. W przypadku choréb sprzezonych z chromosomem X (np. dystrofii
miesniowa Duchenne'a), sposéb dziedziczenia jest bardziej skomplikowany, poniewaz
kobiety, z uwagi na to, ze majg dwa chromosomy X, moga by¢ zdrowymi nosicielkami i
jednoczesnie urodzi¢ chorych synéw, ktérzy majg pojedynczy chromosom X.

, ktéry zrzesza 10 organizacji wspoipracujagcych w ramach
interdyscyplinarnego konsorcjum badawczego Europy Wschodniej i Azji Srodkowej, ma na
celu identyfikacje nieprawidiowosci genetycznych wywotujacych niepetnosprawnosé
intelektualng (zwang réwniez uposledzeniem umystowym). Niepetnosprawnos¢ intelektualna
ma podtoze wieloczynnikowe, jej przyczyny moga by¢ zaréwno natury genetycznej, jak i
wynika¢ z czynnikéw Srodowiskowych. Przyczyn tych u wielu pacjentéw nadal nie mozna
zidentyfikowac. Nieprawidtowosci chromosomowe, z ktérych najczesciej wystepujaca jest
zespot Downa, mozna wykry¢ z uzyciem rutynowych metod (kariotyp) u okoto 25%
pacjentow. Nowa technika poréwnawczej hybrydyzacji genomowej z zastosowaniem
mikromacierzy (array-CGH) pozwala na identyfikacje “matych” nieprawidtowosci
chromosomowych, niewykrywalnych w badaniu standardowym, u dodatkowych 10-20%
pacjentow.

Wsréd  jednogenowych  dziedzicznych  postaci  niepetnosprawnosci  intelektualnej,
najpowszechniej wystepuje zespét tamliwego chromosomu X z czestoscig wystepowania
1/4000 chtopcow. Niestety rowniez wiele innych genodw, z ktérych czes¢ nadal pozostaje
nieznana, moze by¢ zmienionych w niepetnosprawnosci intelektualnej i dlatego bardzo
trudne jest przeprowadzenie rozlegtych badan przesiewowych u pacjentéw.

jest poprawa diagnostyki genetycznej u pacjentow z
niepetnosprawnoscig intelektualna, a tym samym okreslenie ryzyka ponownego wystapienia
niepetnosprawnosci w rodzinie. Mamy nadzieje, ze w przysztosci lepsze zrozumienie
podstawowych mechanizméw lezacych u podtoza niepetnosprawnosci intelektualnej pomoze
naukowcom w stworzeniu nhowych metod leczenia.




