2. otázka- Patogenetické mechanismy u DMP
Patogeneze- nauka o vzniku a vývoji nemoci


DMP- nemoci vznikající na podkladě genetické mutace



genetický podklad- monogenně mendelovsky dědičné





nejvíce AR, GR






vzácně AD, GD




mutace- delece, inzerce, ztráta celého chromosomu





genu pro určitý enzym


způsoby, jimiž mutace narušují tvorbu proteinu



primární abnormality




poruchy na úrovni transkripce




poruchy na úrovni translace




poruchy skládání proteinu a změny normální prostorové konformace




poruchy vazby kofaktoru na enzym



sekundární abnormality- nedojde k regulačním interakcím




poruchy regulace transkripce






   translace


patogenetické dopady mutací



ztráta funkce



zesílení funkce



zisk nové funkce



nesprávná exprese protei nu


výsledkem je



hromadění substrátu



chybění produktu



hromadění defektního enzymu


tvorba nesprávného produktu



ztráta mnohočetných enzymových aktivit

Enzymopatie- snížení nebo vymizení aktivity enzymu


mechanismus poruchy 



na úrovni genu- strukturní gen





regulace



na úrovni enzymu




vadný „processing“ bílkovinného prekurzoru


                             vadná posttranslační úprava enzymu


                            vadný „traffic“ signály


                             porucha regulace enzymu


                             chybí protektivní protein (chaperon)


                             chybí podjednotka v enzymovém komplexu

