TABELA 12.4
Czestos¢ powszechnych wad wrodzonych
u 0sob pochodzenia europejskiego

Rozszczep wargi i podniebienia 1,0
Stopa konsko-szpotawa 1,0
Wrodzona wada serca 4,0-8,0
Wodogtowie 0,5-2,5

lzolowany rozszczep podnigbienia 0,4

Wady cewy nerwowej 1,0-3,0

Zwezenie odzwiernika 3,0

Choroby uktadu sercowo-naczyniowego

Choroby serca

Choroby serca sa wiodacg przyczyng $mierci na $wiecie
i odpowiadajg za 25% przypadkéw $mierci w Stanach Zjed-
noczonych Ameryki. Najczestsza przyczyna choréb serca
jest choroba niedokrwienna powodowana przez miazdzy-
ce (czyli zwezenie $wiatla tetnic wiedcowych przez wypel-
nienie lipidami blaszki miazdzycowej). Zwezenie utrudnia
przepltyw krwi do serca i moze w ostatecznosci spowodowaé
zawal serca, czyli $mier¢ komorek migsnia sercowego w wy-
niku niedotlenienia. Gdy miazdzyca pojawia si¢ w naczy-
niach prowadzacych krew do mézgu, moze dojs¢ do uda-
ru. Zidentyfikowano wiele czynnikéw ryzyka dla choroby
niedokrwiennej serca, w tym otylo§¢, palenie tytoniu, nad-
ci$nienie tetnicze, podwyzszony poziom cholesterolu oraz
obcigzony wywiad rodzinny (zwykle zdefiniowany jako wy-
stepowanie choroby u jednego lub wigcej krewnych pierw-
szego stopnia). Wiele badan dotyczylo roli pozytywnego
wywiadu rodzinnego w chorobie niedokrwiennej. Ustalono,
ze osoba z obcigzonym wywiadem rodzinnym ma co naj-
mniej dwukrotnie wigksza szans¢ zachorowania na chorobe
niedokrwienng serca niz osoba, u ktdrej takie obcigzenie
nie wystepowalo. Jak wykazaly badania, ryzyko jest wyzsze,
gdy choroba dotknieta byla wigksza liczba krewnych, gdy
choroba dotyczyla kobiet (kobiety rzadziej chorujg niz mez-
czyzni) oraz jezeli poczatek choroby byt wczesniejszy (przed
55 rokiem zycia). Jedno z badan wykazalo, ze mezczyzni
w przedziale wiekowym miedzy 20 a 39 lat majg trzykrotnie
wigksze ryzyko choroby niedokrwiennej serca, jezeli jeden
z ich krewnych pierwszego stopnia réwniez byl chory. Ryzy-
ko rosto za$ 13-krotnie, gdy chory krewny zachorowat przez
55 rokiem zycia.

W jakiej czgsci geny sa odpowiedzialne za rodzinne wy-
stepowanie choroby niedokrwiennej serca? Ze wzgledu na
to, ze lipidy maja najwiekszy udzial w powstawaniu miazdzy-
cy, wiele badan skupito si¢ na genetycznym zréznicowaniu
w poziomie krazacych lipidéw. Istotnym postepem bylo zi-
dentyfikowanie i sklonowanie genu dla receptora lipoprotein
niskiej gestosci (LDL). Heterozygotyczne nosicielstwo mu-
tacji w tym genie zwigksza dwukrotnie poziom cholesterolu
i wystepuje u okolo 1 na 500 oséb (choroba ta, okreslana
jako rodzinna hipercholesterolemia, jest dokladniej opisana

TABELA 12.5
Czestos¢ i roczny koszt powszechnych choréb wieku
dorostego

Alkoholizm 14 milionow 185
Choroba Alzheimera 4 miliony 90
Zapalenie stawow 43 miliony 65
Astma oskrzelowa 17 milionow 13
Nowotwory ztosliwe 8 milionow 157
Choroby serca (wszystkie) 300
Choroba niedokrwienna 13 milionow

Niewydolno$¢ krazenia 5 milionéw

Wady wrodzone serca 1 milion

Nadcisnienie 50 milionow

Udary 5 miliondw

Choroby afektywne 17 milionéw 44
Cukrzyca (typ 1) 1 milion 100
Cukrzyca (typ 2) 15 milionow tpl+a
Padaczka 2,5 miliona 3
Stwardnienie rozsiane 350 000 5
Otytosct 60 milionow 117
Choroba Parkinsona 500 000 55
tuszczyca 3 do 5 milionow 3
Schizofrenia 2 miliony 30

* Oszacowanie kosztow obejmuje bezpoSrednie koszty medyczne i koszty zwigzane,
np. utrata produktywnosci.

T BMI > 30
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w komentarzu klinicznym 12.2). Mutacje w genie apolipo-
proteiny B, wystepujace u 1 na 1000 osdb, sa kolejng do$é
powszechna przyczyna podwyzszonego stezenia cholesterolu
frakcji LDL. Wspomniane mutacje dotycza czesci genu od-
powiedzialnego za wigzanie apolipoproteiny B do receptora
LDL i zwigkszajg stezenie cholesterolu o 50% do 100%. Ist-
nieje kilkanadcie innych genéw zaangazowanych w metabo-
lizm i transport lipidéw, w tym geny kodujace rézne apo-
lipoproteiny (czyli bialka bedace skladnikami lipoprotein;
tab. 12.6). Dodatkowo ustalono zwigzek z chorobg niedo-
krwienna serca kilku genéw kontrolujacych reakeje zapalna,
co podkre$la udzial zapalenia w powstawaniu blaszki miaz-
dzycowej. Analiza funkcjonalna tych genéw prowadzi do
coraz efektywniejszej terapii choroby niedokrwiennej serca.



