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Temat : Choroby genetyczne

https://epodreczniki.pl/a/poradnictwo-genetyczne/DN3xj7xBj

https://epodreczniki.pl/a/zmiennosc-organizmow/D1B3tf0YZ

https://epodreczniki.pl/b/diagnostyka-chorob-genetycznych-czlowieka-i-jej-znaczenie/PIwPrT2G9


1. Choroby spowodowane przez mutacje autosomalne, 
· recesywne, genowe( punktowe):
mukowiscydoza, fenyloketonuria, albinizm, galaktozanemia, alkaptonuria, anemia sierpowata
· dominujące, genowe: pląsawica Hutingtona
2. Choroby sprzężone z płcią - zlokalizowane na chromosomie X
· recesywne: hemofilia, daltonizm, dystrofia mięśniowa
· dominujące - krzywica oporna na wit. D

3. Choroby wywołane przez aberracje chromosomowe( strukturalne).
zespół cri-du-chat - .kociego krzyku

4. Choroby wywołane przez mutacje genomowe- liczbowe
· autosomalne: zespół Patau^a, zespół Edwardsa, zespół Downa
· heterochromosomalne:  zespół Turnera, zespół Klinefeltera, zespół XYY

5. Choroby wielogenowe: schizofrenia, otyłość, choroba Alzheimera 

6. Poradnictwo genetyczne
 Ma na celu objęcie specjalistyczną pomocą osoby z chorobą nowotworową, chorobą genetyczną lub wrodzoną wadą rozwojową (defekt w budowie anatomicznej organizmu) oraz jej rodziny. Zadania poradni genetycznej to m.in. przeprowadzenie wywiadu rodzinnego, określenie ryzyka wystąpienia choroby oraz wykonanie testów genetycznej predyspozycji do określonych chorób. Z poradnictwa genetycznego mogą również skorzystać pary starające się o dziecko, szczególnie jeśli w ich rodzinach występowały choroby genetyczne, lub wiek matki przekracza 35 lat

Zadanie domowe.
1. Przedstaw informacje na temat inwazyjnych badań prenatalnych.
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