PARK geny

PARK genes are genes associated with the hereditary form of Parkinson's disease.

Vztah genu PARK ke vzniku Parkinsonovy choroby

Parkinsonova choroba (PD) je chronické neurologické onemocnéni, jejiz patologicko-anatomickym podkladem je
tvorba intracelularnich inkluzi s obsahem alfa-synukleinu a pred¢asnym zanikem pigmentovanych neuronl v pars
compacta substantia nigra. To zplsobuje nedostatek neurotransmiteru dopaminu ve striatu, a tim i insuficienci
stimulace dopaminergnich receptorli D1 a D2. Pfimym néasledkem tohoto deficitu je dysfunkce motorickych okruh(
bazalnich ganglii. Tyto spoje sehravaji podstatnou roli v regulaci volni motoriky, rozhoduji o vybéru vhodnych a
inhibici nevhodnych pohybovych vzorcl a synergismd.

Pri¢ina PD neni dodnes znama. RozliSujeme formy onemocnéni na geneticky podminéné a sporadické.

Predpoklada se, Ze vétsina pripadl je vysledkem kombinace urcité genetické predispozice a dlouhodobého
plsobeni toxin ze Zivotniho prostredi, resp. jistych produktd metabolismu. Védecké vyzkumy vedly k identifikaci
nékolika monogennich forem poruchy a mnohych genetickych rizikovych faktor(, které zvysuiji riziko rozvoje PD.
Hereditarni forma souhrnné tvori 20 % pripadd u PD pred 40. rokem zivota a 2 % pacientll po 50. roce Zivota.

PD, kterd je geneticky ovlivnitelna, ma nékolik typd s ohledem na vék nastupu:

juvenilni (vék nastupu = 21 let),

EOPD (early onset PD - vék nastupu do 30 let),
PD s brzkym pocatkem (vék nastupu = 50 let),
klasicka forma.

Formy PARK genu

.....

Tab. 1: Souhrn gend hereditarni Parkinsonovy choroby

Symbol Lokus Onemocnéni Dédi¢nost Gen
PARK1 4q21-22 EOPD AD SNCA
PARK2 | 6g925.2-927 EOPD AR Parkin
PARK3 2pl3 klasickd PD AD Neznadmy
PARK4 4921-923 EOPD AD SNCA
PARK5 4p13 klasickd PD AD UCHL1
PARK6 1p35-p36 EOPD AR PINK1
PARK7 1p36 EOPD AR DJ-1
PARK8 12ql2 klasicka PD AD LRRK2
PARK9 1p36 Kufor-Rakeb syndrom AR ATP13A2
Iron

Odkazy

Souvisejici ¢clanky

Parkinsonova choroba
Bazalni ganglia
Dopamin
Antiparkinsonika
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