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Genetyka
éé..

kr·tki wstňp 



Genetyka

Åod starogreckiego  : ɔɏɜŮůɘɠ genesisïĂpochodzenieò

Ånauka o dziedzicznoŜci i zmiennoŜci organizm·w, 

kt·re sŃ oparte nainformacji zawartej 

w podstawowych jednostkach dziedzicznoŜci 

GENACH



1866 r.



JOHN LANGDON DOWN

1866

Down syndrome

A reproduction of the original cases





James Watson i Francis Crick 

odkryli  strukturň DNA 

w 1953 r.



Joe Hin Tjio and Albert Levan

1956 r.

Tjio JH, Levan A. The chromosome number of man. Hereditas 1956; vol. 42, pages 1ï6 



JEROME LEJEUNE

1959 

47,XX,+21



Gdzie sŃ  geny? 
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GENY

CHROMOSOMY



3. Hodowla  ok. 2 tygodnie

2. Izolacja limfocyt·w 

2-5 dni

Jak pozyskaĺ chromosomy?

1. Pobranie krwi





46, XX        Kariotyp 46,XY



Metoda FISH



13, 21 13 21

Rapid FISH

Trisomy 21



Microdeletion

46,XX

ish del(4)(p16.3p16.3)(WHSCR-)



FISH 

Matka Ojciec

Dziecko



Metoda FISH



Genetyka Kliniczna

Nowa specjalizacja (4 lat) 

od 2001 roku

w Polsce 

Rok 2021

ok. 110 specjalist·w L



Laboratoryjna Genetyka

Medyczna

Nowa specjalizacja (5 lat) 

od 2001 roku

w Polsce 

Rok 2021

ok. 110 specjalist·w L
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Poradnictwo genetyczne

Termin poradnictwo genetyczne

(ang.genetic counselling)

zostağ wprowadzony

do terminologii medycznej 

przez Sheldona Reeda w 1947r.



Poradnictwo genetyczne 

jest procesem

diagnostyczno-prognostycznym,

kt·ry 

oferowany jest rodzinom ryzyka genetycznego.



KOMU?



https://www.aol.com 

Poradnictwo genetyczne



Dzieci:

1. Op·Ŧniony rozw·j psychoruchowy

2. WiotkoŜĺ 

3. NI- niepeğnosprawnoŜĺ intelektualna

4. Cechy dysmorfii

5. Wady wrodzone

6. Niski wzrost 

7. Pierwotny brak miesiŃczki

8. Obojnacze narzŃdy pğciowe

9. DuŨe spodziectwo i/lub wnňtrostwo

Wskazania do skierowania

do Poradni Genetycznej



Wskazania do skierowania

do Poradni Genetycznej

Osoby dorosğe:

1. Schorzenia dziedziczne wystňpujŃce w rodzinie 

(juŨ zdiagnozowane)

2. Podejrzenie schorzeŒ o podğoŨu genetycznym

3. NiepğodnoŜĺ

4. 2 lub > poronienia samoistne w wywiadzie

5. Poradnictwo genetyczne u par spokrewnionych

6. Poradnictwo genetyczne przed i po diagnostyce 

prenatalnej.



Schorzenia genetyczne

1. Chromosomowe 

2. Monogenowe

3.   Poligenowe

4.   Mitochondrialne

5.   Kom·rki somatycznej



ETAPY PORADY GENETYCZNEJ

1. Diagnoza fenotypowa :

Ç ocena kliniczna

Ç ocena dysmorfologiczna

Ç fenotyp zachowania

2. Diagnoza genotypowa :

Ç weryfikacja rozpoznania klinicznego (CTG, DNA)

3. Analiza rodowodowa

4. OkreŢlenie wielkoŢci prawdopodobieŗstwa 

powt·rzenia siŋ w rodzinie

5. Prognoza rozwoju.

6. Ukierunkowanie pacjenta na opiekŋ

wielospecjalistycznņ.



ZASADA Nr 1

ĂNajpierw patrz, nie dotykajò.

https://www.google.com/search?q=treacher+collins+syndrom



DYSMORFOLOGIA

Dysmorfologiajest naukŃ zajmujŃcŃ siň 

wrodzonymi wadami rozwojowymi.

Termin Ă dysmorfologiaò wprowadziğ 

w 1960 roku dr David Smith 



Analiza dysmorfologiczna 



Twarz



Mağe wady

Twarz

OkrŉgĠa AsymetrycznaPodĠuŮna Tr·jkŉtna
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Ustawienie szpar powiekowych

Zmarszczka nakŃtna

SkoŜnie w g·rň
SkoŜnie w d·ğ

Epicanthus



Wady maġe PoğoŨenie mağŨowin usznych



Zesp·ğ genetyczny: 

To nieprzypadkowe wsp·ğwystňpowanie

wrodzonych  wad  rozwojowych 

(> 1 wada duŨa i > 3 wady mağe)

wykazujŃcych na ğŃcznoŜĺ patogenetycznŃ. 

np. z.Edwardsa,

z. Downa, 

z.Marfanaé..

ok. 20 tys. zespoğ·w

Ăsyndromosò- idŃcy razem



CHROMOSOMOWE

TRISOMIE- 21, 18, 13,

Z. Downa Z. Edwardsa

Z. Patau 



ĂGestaltò 



ZESPčĞ DOWNA



Zesp·ğ Downa- trisomia 21
okres noworodkowy i niemowlňcy

Cechy dysmorficzne  twarzy

WiotkoŜĺ miňŜni

Wady serca

Wady przewodu pokarmowego

Wady wzroku

Wady sğuchu

NiedoczynnoŜĺ tarczycy

Op·Ŧniony rozw·j psychoruchowy

1:600



www.reecesrainbow.com 

Cechy dysmorficzne  twarzy 1. Diagnoza fenotypowa



www.cas.bellarmine.edu 

1. Diagnoza fenotypowa



Kariogram dziewczynki z prostŃ trisomiŃ 21 - 47,XX,+21.



3. Analiza rodowodowa

t(14;21)

t(15;21)

t(21;21)

4. Ryzyko powt·rzenia- indywidualnie zmienne zaleŨne od:

Punkt·w zğamaŒ na chromosomach

ZaangaŨowania drugiego chromosomu

Po kim odziedziczymy translokacjň          



5. Prognozowanie- ryzyko wad narzŃd·w wewnňtrznych

WiotkoŜĺ miňŜni

Wady serca (PDA, ASD, VSD, tetralogia Fallota, koarktacja aorty)

Wady przewodu pokarmowego (ch. Hirshprunga)

Zaburzenia endokrynologiczne(niedoczynnoŜĺ tarczycy!!!!!!!)

Wady wzroku(astygmatyzm, nadwzrocznoŜĺ, zez)

Wady sğuchu

Biağaczki !!!!!!

Choroba Alzhaimera u os·b starszych

Rozw·j umysğowy- indywidualnier zmienny (od lekkiego do ciňŨkiego)

6. Sposoby zapobiegania negatywnym skutkom odmiennoŜci genetycznej

1. opieka interdyscyplinarna

2. stowarzyszenia

3. integracja

4. moŨliwoŜci osiŃgniňcia samodzielnoŜci



Zaw·d
moŨliwoŜci i potrzeby

Restaurant

Post office

Food marked



Jeden zesp·ğ- wiele twarzy



John Hilton Edwards

1928-2007

Zesp·ğ Edwardsa

Trisomia 18



Zesp·ğ Edwardsa- trisomia 18

ÅNiska masa urodzeniowa

ÅIUGR

ÅProblemy  z oddychaniem

ÅZaburzony odruch ssania

ÅWrodzone wady serca

ÅWrodzone wady nerek

ÅOsğabiona odpornoŜĺ, nawracajŃce infekcje

1:6000



1. Diagnoza fenotypowa



2. Diagnoza genotypowa- weryfikacja diagnozy

Kariotyp: 47,XX,+18

Rzadko: translokacje

mozaiki



Zesp·ğ  Patau -trisomia 13
1: 10 000

ÁHoloprosencephalia

ÁCyclopia, anophtalmia

ÁRozszczep wargi i podniebienia

Áśrodkowy rozszczep twarzy

Á Wady serca

Á Wady nerek



1. Diagnoza fenotypowa


