עבודת סכום – תורשה:  מחלות ותסמונות גנטיות




המטרה: לחקור מחלה תורשתית מהיבט רפואי, גנטי, חברתית, וכלכלי.
את העבודה עליכם להגיש לי עד התאריך  18.3 והיא מהווה  10% מהציון של הסמסטר – אי הגשת העבודה משמעותה 0 – אז ממש לא כדאי!!!!

את העבודה ניתן להגיש בכתב,כפוסטר או לשלוח אלי לדוא"ל

Ronna1@netvision.net.il

על מנת לעשות את העבודה אני ממליצה להתחלק לזוגות:
 וכעת לעבודה:
לפניכם מתוארים מצבים משפחתיים שונים שבהם מופיעות בעיות/תסמונות גנטיות שונות
על כל זוג:

לבחור 2 תסמונות/בעיות שאותן הוא מעוניין לחקור.ניתן גם לחקור תסמונות/מחלות גנטיות אחרות המעניינות אתכם ואינן מופיעות
בהמשך.

1. להסביר בקצרה (עד חצי עמוד) את תסמיני הבעיה/תופעה . מאד רצוי להוסיף צילומים/איורים.
2. להסביר בפרוט את הרקע הגנטי של הבעיה: כלומר – איזה גן/גנים/כרומוזומים מעורבים בבעייה.
וכן מהי דרך ההורשה- דומיננטית/רצסיבית, אחרת

    לענות מהם הסכויים לבעיה דומה אצל ילדים אחרים במשפחה.

   לכתוב במפורט האם יש דרך לגלות את הבעיה לפני הלידה – בדיקות

    דם, קריוטיפ, נשאות גנטית בהורים....ועוד

     גם פה אם ניתן רצוי להוסיף – טבלאות פונט/צילומי כרומוזומים וכו'

3. לכתוב במפורט את נקודת ההשקפה של רופא/גנטיקאי שמייעץ לבני הזוג, יש להתחשב במצב משפחתי/כלכלי...
לגבי סעיף זה אין תשובה נכונה או לא, אך אתם צריכים לבטא מערך שיקולים כמה שיותר מקיף, שמתייחס לכמה שיותר גורמים. 

אסור לכתוב יותר משני עמודים לכל תסמונת !
 
1. למשפחה יש בת בגיל 16 שנים, בגובה 2 מטר.  היא הופנתה לייעוץ גנטי ונתגלה 
          שהיא סובלת מ-תסמונת מרפן. 
          היא משחקת כדורסל והעונה רק החלה.  הכנסת המשפחה בינונית.  למשפחה יש
          ביטוח בריאות , אין ביטוח משלים.המשפחה רוצה לדעת מהו הסכוי שבהריון הבא 

          יוולד צאצא עם בעיה דומה.
    2. זוג איבד תינוק בגלל מחלת טאי-זקס.  הם הופנו לייעוץ גנטי לפני הריון נוסף.  
         הכנסת המשפחה בינונית גבוהה. למשפחה ביטוח בריאות וביטוח משלים.

 

2. זוג בשנות ה- 40 המוקדמות רוצים עוד ילד.  הופנו לייעוץ גנטי לגבי האפשרות
     לתסמונת דאון.  ההכנסה גבוה.  יש ביטוח בריאות יש ביטוח משלים.
 

3. זוג  הורים בריאים בעלי שני ילדים – בת, מלידה ראשונה, שנולדה בריאה אך מגיל 4 החלה להתעוור ואובחנה כסובלת ממחלת "בסט", ובת מלידה  שנייה לבקנית. הם רוצים עוד ילד.  הופנו לייעוץ גנטי.

           הכנסת המשפחה בינונית . יש להם ביטוח בריאות.

 

    5. זוג עם ילד בן 3 הסובל מסיסטיק פיברוסיס.  (CF ) .  הם רוצים עוד ילד.  הם הופנו 
        לייעוץ גנטי.  הכנסת המשפחה נמוכה.

        יש ביטוח בריאות אין ביטוח משלים. 

 

    6. זוג טרי.  שני בני הזוג בריאים.  אחות האישה ושני בניו של אחיו של החתן סובלים
        מאנמיה חרמשית.  הזוג רוצה ילדים.  הופנו לייעוץ גנטי.  הכנסתם בינונית.  יש ביטוח 
        בריאות אין ביטוח משלים.

 

    7. למשפחה יש בן בכור הסובל מפנילקטונוריה (PKU ). האישה נכנסה להריון.  הזוג 
        מחפש ייעוץ גנטי.  הבעל מובטל. האישה עובדת.  יש ביטוח בריאות אין ביטוח משלים.
 

אפשר להוסיף עוד – ניוון שרירים (Muscular dystrophy ), תסמונת טרנר (Turner Syndrome ) תסמונת ה-X השביר, תסמונת ויליאמס ועוד.
 
קריטריונים להערכה:

       
· 10%-   ניקיון, ברור, ארגון החומר, צורת ההגשה
· 30% - סעיף ראשון
· 30% - סעיף שני
· 20% - סעיף שלישי
· 5% - גישה מקורית
· 5% - מקורות – ביבליוגרפיה    

        

 ניתן להשתמש במקורות הבאים – כמובן שאתם צריכים לחפש בעזרת מנועי החיפוש אתרים נוספים!!!!!!!:
 

תסמונות שונות:

http://www.eitanrd.org.il/syndrom.asp
מידע לגבי מחלות גנטיות שלהן ניתן לעשות בדיקה לפני או בזמן הריון

http://www.hadassah.org.il/Hadassa/Heb_SubNavBar/Departments/Medical+departments/Genetics/Hdaf2.htm
 בדיקות לגילוי מחלות תורשתיות
אתר בית חולים הדסה ובו פירוט סוגי מחלות תורשתיות, מאפייניהן ואיתור זוגות בסיכון ללידת ילדים חולים.
תסמונות – מחלות תורשתיות באדם
עמותת אית"ן – תיאור תסמונות תורשתיות ודרך ההורשה

תסמונות וליקויים שונים
אתר החינוך המיוחד

בדיקות גנטיות בהיריון
על הצורך בבדיקות טרום היריון ולידה

תסמונת דאון
http://www.tapuz.co.il/index/proceed.asp?c=995356978
עיוורון כתוצאה מ"בסט"

http://www.best.org.il/
תסמונת מרפן

http://www.infomed.co.il/glossary/g_4118.htm
http://rambam.doctors.co.il/article/?id=f40b32558558b431629f29e0db031835
סיסטיק ביברוזיס

http://www.amalnet.k12.il/meida/biolog/bioi0101.htm
פנילקטונוריה
http://www.pigur.co.il/search/pkuinfo.htm
http://www.infomed.co.il/glossary/g_3170.htm
 אנמיה חרמשית:
http://www.infomed.co.il/questions/q_090101_1.htm
http://he.wikipedia.org/wiki/%D7%90%D7%A0%D7%9E%D7%99%D7%94_%D7%97%D7%A8%D7%9E%D7%A9%D7%99%D7%AA
מקורות אינטרנט נוספים:
www-ed.fnal.gov/help/97/peretz/inherit/biology.html
http://amalnet.k12.ul/media/biology/bioi260b/htm
www.accessexcellence.org/ae/alg/released/0350-sharonnelson/index.html
//mcrcr2.med.nyu.edu/murphp01/lysosome/hgd.htm
www.ntsad.org/
//web.ukonline.co.uk/nspku/morepku.htm
www.noah-health.org/english/illness/genetic_diseases/geneticdis.htm
תוכלו לקרוא עוד:

מחלות  ותופעות תורשתיות באדם.
א.   לבקנות- צבעי העור העיניים והשיער נוצרים עי פיגמנט המלנין. חומר זה נוצר מן החומצה האמינית מלנין בשרשרת של ריאקציות אנזימטיות. הלוקים בלבקנות  הם בעלי גן שאינו גורם ליצירת אחד האנזימים וכתוצאה מכך לא נוצר אצלם החומר מלנין. 
ב.    נמשים- ישנן אנשים שיצירת הפיגמנטים בעורם זעומה והפיגמנטים הנוצרים מצטברים בצורת כתמים. הנמשים נגרמים על ידי נוכחותו של גן דומיננטי.
ג.     בהק שיער – במשפחות מסוימות מוצאים אנשים שלהם ציצת שיער לבנה בפדחת (קדמת הראש) בעוד שיער ראשם הוא בעל צבע תקין. תופעה זו נגרמת על ידי גן דומיננטי.
ד.     מחלת הפנילקטונוריה- מחלה הנגרמת מחסר אנזימטי- חסר האנזים המפרק את החומצה האמינית פניל אלנין. הצטברות של פניל אלנין גורמת לפיגור שכלי. איתור מוקדם מאפשר התפתחות תקינה כאשר ניזונים מחלבונים החסרים חומצה אמינית זו. כיום מתבצעת בדיקה על ידי מתן משקה מרוכז של פניל אלנין שבעקבותיו עולה הסינתזה של האנזים  אשר גורם לפירוק הפניל אלנין תוך 2-3 שעות  ואז מתקבלת רמה תקינה של 2 מ"ג ב- 100 מ"ל פלסמה. אצל הטרוזיגוטיים יחלפו כ-8 שעות עד לפירוק. בעזרת בדיקה זו ניתן לאתר הורים נשאים. עם התפתחות המדע והטכנולוגיה נעשית כיום בדיקה ישירה של הכרומוזומים הנלקחים מתאי הדם הלבנים.מגדלים תאים אלה הנלקחים בבדיקת דם פשוטה, בתרבית תאים ואחר כך מבצעים  מה שנקרא בדיקת סקר גנטית. מכל האמור ברור כי זוהי מחלה הנגרמת על ידי גן רצסיבי.
ה.   סיסטיק פיברוזיס- מחלה הנובעת מחסר אנזימטי. חסר זה גורם להצטברות ריר סמיך הגורם לסתימת צינורות הלבלב כך שאנזימים מפרקי שומנים(ליפזות) אינם מגיעים לתריסריון ועיכול השומנים נפגע.החולים במחלה לוקים בנשימה כבדה ועוד. אחד מסימני המחלה היא זיעה מאוד מלוחה. 
ו.      טיי-זאכס- זוהי מחלה הנפוצה יותר אצל משפחות אשכנזיות.   המחלה נובעת מהעדר אנזים הגורם לפירוק  חומרים שומניים מסוימים. חוסר זה גורם להצטברות של השומנים במעטפת של תאי העצב וכתוצאה מכך נגרמת הפרעה בהולכה העצבית. הביטויים של המחלה היא התפתחות של פיגור שכלי, עוורון החלשות של השרירים. הלוקים במחלה מתים בגיל מאוד צעיר.
ז.      תסמונת דאון-  מוטציה הנגרמת מהמצאות כרומוזום עודף  47 כרומוזומים במקום 46.
כיום ידועות מחלות תורשתיות רבות. בבתי החולים מצויים מכונים הנותנים יעוץ גנטי. יעוץ זה ניתן לזוגות לפני הנישואין , בעיקר אצל הקהילה החרדית שם הנישואין הם תוצאה של שידוך, וכן אצל אנשים שיש להם היסטוריה משפחתית של מחלות. ולמעשה לכל דורש. לאוכלוסיות מוגדרות הבדיקות הן על חשבון המדינה ואחרים עושים זאת באופן פרטי. אלה הן בדיקות גנטיות הנעשות להורים לפני ו/או במהלך ההריון.

 למשל כל אשה מעל גיל 35 זכאית לבדיקת מי שפיר על מנת לאתר עוברים בעלי תסמונת דאון. מאחר וידוע כי שכיחות התסמונת עולה עם גיל האם. 

אם ברצונכם להרחיב את ידיעותיכם הנכם מוזמנים להיכנס לאתר המצוין.
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