Badania naukowe ujawniaja
PIEC najczestszych choréb
genetycznych wéréd Zydoéw
aszkenazyjskich

National Gaucher Foundation (NGF) opublikowata arkusz
informacyjny podkreslajgcy piec najczestszych <chordéb
genetycznych wéréd Zydéw aszkenazyjskich, wysoce izolowanej
grupy ludzi o wspdélnym pochodzeniu (tj. ,chowie wsobnym”).

Przy tak duzym zainteresowaniu Izraelem w dzisiejszych
czasach, w tym premierem Izraela i Zydem aszkenazyjskim
Benjaminem Netanjahu, warto podkreslié¢, ze wiele osdéb z tego
konkretnego pochodzenia jest bardziej podatnych na rézne
powazne choroby, z ktérych niektére sg zaburzeniami
psychicznymi.

Chociaz z pewnos$Scig prawdg jest, ze kazdy jest podatny na
zachorowanie, méwi sie, Ze Zydzi aszkenazyjscy sa bardziej
podatni z powodu ,specyficznych mutacji genéw”, zgodnie z
National Gaucher Foundation.

,Naukowcy nazywajg te sktonnos¢ do rozwoju choroby efektem
zatozyciela” — méwi grupa. ,Setki lat temu w genach niektérych
Zydéw aszkenazyjskich wystapity mutacje. Nosiciele tych nowo
zmutowanych gendéw nie mieli na nie wptywu, ale ich potomkowie
byli bardziej narazeni na rozwdj chordéb genetycznych w wyniku
dziedziczenia zmutowanych gendéw”.
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W ciggu historii Zydéw wiele zmutowanych gendw, w tym gen
odpowiedzialny za chorobe Gauchera, GBAl, byto przekazywanych
z pokolenia na pokolenie” (z powodu chowu wsobnego).

Czy jestes w grupie ryzyka?

Aby kto$, kto jest Zydem aszkenazyjskim, mégt rozwingé jedna z
pieciu najczestszych choréb genetycznych w tej konkretnej
grupie ludzi, muszg zostad¢ odziedziczone dwie mutacje tej
samej choroby. Jesli dziecko urodzi sie z dwojgiem rodzicéw,
ktérzy sa nosicielami mutacji w tym samym genie, istnieje
wiele potencjalnych skutkéow, w tym brak jakiejkolwiek choroby.

1) Choroba Gauchera:

Jeden na 10 Zyddéw aszkenazyjskich jest nosicielem zmutowanego
genu odpowiedzialnego za chorobe Gauchera, ktdéra wystepuje w
trzech réznych typach, z ktérych typ 1 jest jedynym
uleczalnym. Choroba Gauchera wynika =z niedoboru
glukocerebrozydazy (GCase).

2) Mukowiscydoza:

Mukowiscydoza, dotykajgca jednego na 24 Zydéw aszkenazyjskich,
polega na tym, ze normalnie cienki, Sliski $luz, ktory tworzy
sie w ptucach i przewodzie pokarmowym w ramach normalnych
procesow fizjologicznych, staje sie grubszy i bardziej lepki,
co prowadzi do uszkodzenia ptuc i innych narzagdéw
wewnetrznych. Chociaz istniejg sposoby radzenia sobie z
chorobg, mukowiscydoza zwykle odbiera zycie osobie w wieku od
potowy do pdéZnych lat 30.

3) Choroba Tay-Sachsa:

Ta choroba neurologiczna wynika z mutacji genu HEXA i
charakteryzuje sie postepujaca degradacjg neurondw lub komdrek
nerwowych zardéwno w mézgu, jak i rdzeniu kregowym. Jest ona
spowodowana niedoborem enzymu niezbednego do rozktadania
substancji ttuszczowych w organizmie i nie ma na nig znanego



lekarstwa.
4) Dysautonomia rodzinna:

Dysautonomia rodzinna, dotykajgca jednego na 31 Zyddw
aszkenazyjskich, zwykle zaczyna wykazywaé¢ objawy tuz po
urodzeniu dziecka. Powoduje zmiany w nerwach w autonomicznym
uktadzie nerwowym, ktére kontrolujg wszelkiego rodzaju
mimowolne funkcje organizmu, takie jak cis$nienie krwi, tetno i
trawienie. Chociaz mozna jg leczy¢, rodzinna dysautonomia
zwykle powoduje skrdécenie dtugosci zycia.

5) Rdzeniowy zanik miesni:

Cierpigcy na rdzeniowy zanik miesni, chorobe, ktdéra dotyka
jednego na 41 Zydéw aszkenazyjskich, cierpig na utrate
kontroli mies$ni i ruchu z powodu niskiej liczby
wyspecjalizowanych komérek nerwowych zwanych neuronami
ruchowymi, ktére zyja w pniu mézgu i rdzeniu kregowym. Chociaz
nie ma lekarstwa na te chorobe, rdzeniowy zanik mies$ni mozna
leczyC za pomocg pewnych terapii.

NGF i inna spoteczna inicjatywa zdrowia publicznego o nazwie
JScreen podnoszg Swiadomos$¢ na temat choroby Gauchera i innych
choréb genetycznych powszechnych wéréd Zydéw aszkenazyjskich.

,Chcemy, aby ludzie zrozumieli, Ze wiekszo$¢ choréb, pod katem
ktorych prowadzimy badania przesiewowe, jest dziedziczona w
sposéb autosomalny recesywny” — skomentowata Karen Arnovitz
Grinzaid, dyrektor wykonawczy JScreen.

»Aby dziecko by*o dotkniete chorobg, oboje rodzice muszg by¢
nosicielami tej samej choroby. Kazda cigza wigze sie z 25-
procentowym ryzykiem. W prawie 80 procentach przypadkéw, gdy
dziecko rodzi sie z jedng z tych choréb genetycznych, rodzi
sie ono parze bez historii rodzinnej tej choroby”.



