Progerie

Tereza Pospisilovd




/Aakladni informace

» VzAcné genetické onemocnéni (postizené 1 dité z 4 miliond)
» Té7 zndma jako Benjamin Buttonova nemoc
» 7puUsobené mutaci v genu kddujicim protein progerin

®» Projevujici se rychlym starnutim déti

» Predcasny a urychleny rozvoj stareckéeho vzhledu a typickych chorob stari
» Nejednd se o jednu chorobu, ale skupinu progerickych syndromu
» Doziti prOmémé 14 let

» NevylecCitelné onemocnéni




Priznaky

Maly vzrist, velkd hlava
Chybéni télesného tuku a svall
Ztrata viasy, obodi a fas
/ndmky starnuti plefi

Ztuhlost kloubU

Viditelnost cev

Omezend schopnost pohybu

Ateroskleroza vedouci ke
kardiovaskularnim nemocem

Osteopordza, artroza
nadory




N o/

Nejzndméjsi progerické syndromy

HutchinsonOv-Gilfordiv syndrom

Pravd progerie

Starecky fenotyp se rozviji od 2 let zivota

Pfiznaky: maly vzrist, ptaci oblicej s vystouplyma ocima, atrofickd pokozka

Pricina mutace genu pro protein jadernych filament lamin A -> porucha prekurzoroveho
s’reﬁemllorlelsmmu A se vznikem patologického progerinu, porucha jaderného obalu a
nukleoskeletu

WerneriOv syndrom

Progerie dospélych

Mirnéjsi pribéhn

Autozomalné recesivni onemocnéni (gen WRN na 8. chromozomu -> predcasny vznik stop
kodonu a zkraceni proteinového produktu)



/droje

» Nhiftps://www.medicalnewstoday.com/articles/146746.0hp

» Nhitps://www.progeriaresearch.ora/about-us/

» Nhitps://ghr.nim.nih.gov/condition/hutchinson-gilford-progeria-syndrome
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