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e Géns — iedzimtibas pamatvieniba

e Géni satur informaciju. St informacija nosaka
sunu uzbuvi un funkciju.

* Géni nodrosina geneétisko pazimju
parmantojamibu (nodosanu pécnacéjiem)



e Geéniir veidoti no DNS molekulas
(dezoksiribonukleinskabes)

 Nukleotidi - “kiegeli”
— Adenins
— Timins
— Guanins
— Citozins
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e DNS molekula veido dubultspirali




e Katri 3 nukleotidi veido kodonu, kas kode
aminOSké bl The Genetic Code (DNA)

[TTT [Phe  [TCT [Ser [TAT [Tyr  [TGT [Cys
[TTC [Phe  [TCC [Ser [TAC [Ty [TGC [Cys
[TT4 [Lew [TCA [Ser [TAA [STOP [TGA [STOP
TTG [Lew  [TCG [Ser [TAG[STOP [TGG [Trp
[CTT [Lew [CCT [Pro [CAT [His  [CGT [arg
[CTC[Lew  [cCClPro [CaC[His  [CGC [arg
[CTa[Lew [CCa[Pro [Can[Gn  [CGA[arg
[CTG[Lew [CCGPro [CaG[Gn  [CGG|ar
[ATT e [ACT [Thr [44T [Asn  [AGT [Ser
[ATC[De  [4CC|Thr [84C[Asn  [AGC [Ser
[aTafme  [acA[Th [ataflys  [AGA[Ar
[ATG Met* [4CG[Thr [44G[Lys  [4GG[arg
[GTT [Val  [GCT [ala [GAT [asp  [GGT [Gly
GTC[val  [GCC|ala [Gac[asp  [GGC[GY
GTa[va  [GCalala [Gaslon  [GGA (|Gl
[GTG[val  [GCG[ala [GaG[Gn  [GGG[Gly
*WWhen within gene; at begmmng of gene, AT signals start of translation.




e Génam ir kodéjosas (eksoni) un nekodéjosas
(introni) dalas, ka ari reguléjosas dalas
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e Geéni ir novietoti kodola (hromosomas) un
mitohondrijos
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e Cilveka stunas kodola ir 46 hromosomas,
iznemot dzimumsunas — 23 hromosomas
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MITOHONDRIALAIS GENOMS

Cirkulara DNS dubultspirale.

Mitochondrial DNA

- 1% no sunu kopéja DNS
daudzuma.

1 suna 50 - 5000
—u Mitohondriju.

Katra mitohondrija 2 — 10
DNS molekulas.




Mutacijas

* DNS molekulas secibas izmainas
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Gaisiga abolkuka

Saputo 150 g cukura ar 90 g miksta sviesta.
Pamazam pievieno 3 olas un turpina putot.

Tad iesija 150 g miltus un 2 tejk. cepampulvera.
Pievieno 1 citrona mizinu un sulu, visu samaisa.
lemaisa mikla 3 sagrieztus abolus.

Kikas forma ieklaj cepamo papiru un ielej miklu taja.

Parkaisa ar kanéla- cukura maisijumu un samaltiem
riekstiem (1 téjk.kanéla sajaukta ar 2 ed.k. cukura, 50g
rupji samaltu lazdu riekstu).

Liek cepties uzkarséta 180C cepeskrasni 25 minutes.
Parsija ar pudercukuru.



Punktveida mutacija (nukleotida nomaina)

Saputo 150 g cukura ar 90 g miksta sviesta.
Pamazam pievieno 3 olas un turpina putot.

Tad iesija 150 g miltus un 2 téjk. cepampulvera.
Pievieno 1 citrona mizinu un sulu, visu samaisa.
lemaisa mikla 4 sagrieztus abolus.

Kukas forma ieklaj cepamo papiru un ielej miklu taja.

Parkaisa ar kanéla- cukura maisijumu un samaltiem riekstiem (1
téjk.kanéla sajaukta ar 2 ed.k. cukura, 50g rupji samaltu lazdu
riekstu).

Liek cepties uzkarséta 180C cepeskrasni 25 minutes.
9. Parsija ar pudercukuru.
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e Nav butiska efekta
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10.

Duplikacija

Saputo 150 g cukura ar 90 g miksta sviesta.
Pamazam pievieno 3 olas un turpina putot.

Tad iesija 150 g miltus un 2 téjk. cepampulvera.
Pievieno 1 citrona mizinu un sulu, visu samaisa.
lemaisa mikla 3 sagrieztus abolus.

Kukas forma ieklaj cepamo papiru un ielej miklu taja.

Parkaisa ar kanéla- cukura maisijumu un samaltiem riekstiem (1
téjk.kanela sajaukta ar 2 ed.k. cukura, 50g rupji samaltu lazdu riekstu).

Liek cepties uzkarséta 180C cepeskrasni 25 minutes.
Liek cepties uzkarséta 180C cepeskrasni 25 minutes.
Parsija ar pudercukuru.

Smagi parcepta, bet atpazistama ka kuka
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Deléecija

Saputo 150 g cukura ar 90 g miksta sviesta.
Pamazam pievieno 3 olas un turpina putot.

Tad iesija 150 g miltus un 2 téjk. cepampulvera.
Pievieno 1 citrona mizinu un sulu, visu samaisa.
lemaisa mikla 3 sagrieztus abolus.

Kukas forma ieklaj cepamo papiru un ielej miklu taja.

Parkaisa ar kanéla- cukura maisijumu un samaltiem riekstiem (1
téjk.kanéla sajaukta ar 2 ed.k. cukura, 50g rupji samaltu lazdu
riekstu).

Parsija ar pudercukuru.

Mineétais produkts nav atpazistams ka kuka
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Dzirdes traucejumi

e Konduktivi — skanas vadisanas traucéjumi

* Sensoneirali — skanas uztveres traucéjumi
(traucéta skanas mehaniskas energijas
parversana bioelektriskaja signala)

e Centrali - skanas apstrades (smadzenu
stumbra [imenis) un uztveres (augstaka
auditora funkcija saistiba ar kognitivam
funkcijam) nervu impulsu traucéjumi



Dzirdes traucejumi

* |leguti

— Trauma

— Infekcija

— Audzéjs

— Sveskermenis
 Parmantoti

— Prelingvali

— Postlingvali



e |ledzimts — traucéjums ir uz dzimsanas bridi
— Grutniecibas laika radies

— Genétiski noteikts

 Parmantots — genétiski noteikts — var nebut uz
dzimsSanas bridi



* No 1000 jaundzimusiem 1 bérns piedzimst ar
dzilu vajdzirdibu.

e 2 no 1000 iegust vajdzirdibu agrina vecuma.

* No 50 zidainiem, kuriem nepiecieSama
intensiva mediciniska palidziba péc
piedzimsSanas 1 iegust vajdzirdibu.



Parmantoti dzirdes traucejumi

e Nesindromali
— Dzirdes traucéjumi ir vieniga izpausme
e Sindromali

— Dzirdes traucéjumi ir dala no plasaka problemu
kopuma



 No visiem genétiskas vajdzirdibas gadijumiem
70-80% ir nesindromali, pareéjie ir dala no
specifiska sindroma



e >30 geni ir zinami, kas izraisa nesindromalu
vajdzirdibu, bet daudzi géni nav pilniba izpétiti



Nesindromalu vajdzirdibu izraisosi geni

ACTG],
CDH23,
CLDN14,
COCH,
COL11A2,
DENAS,
DFNB31,
DFNB59,
ESPN,
STRC,
TECTA,
TMC1,
TMIE,
TMPRSS3,
TRIOBP,

EYA4,
GJB2,

PCDH15,
POU3F4,
SLC26A4,
USH1C,
WFS1




e Biezakais smagas bilateralas prelingvalas
sensoneiralas vajdzirdibas célonis ir mutacija
GJB2 géna, kas kodé sunu kontakta proteinu —

koneksinu 26



Vajdzirdibas parmantosanas tipi

e Autosomali dominants
— 20-25%
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e Autosomali recesivs

— 75-80%
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e Ar X hromosomu saistits

—1-2%
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e Mitohondriala nesindromala vajdzirdiba
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Mitochondrial
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Aminoglikozidu izraisita vajdzirdiba

e MT-RNRI (12S rRNA )
e MT-TS1



Sindromala vajdzirdiba

e Skarta vairak ka viena organu sistéma
e Var but dazadi iedzimsanas tipi
e >300 sindromu



Treacher Collins sindroms




Waardenburg sindroms




