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Down syndrome

A reproduction of the original case
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46, XX Kariotyp 46,XY



Metoda FISH




Rapid FISH

Trisomy 21
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Metoda FISH
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Genetyka Kliniczna
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Poradnictwo genetyczne

Termin poradnictwo genetyczne
(ang.genetic counselling)
zostag wprowadzo
do terminologii medycznej

przez Sheldona Reeda w 1947r.




Poradnictwo genetyczne

jest procesem
diagnostyczno-prognostycznym,

Kt - -ry
oferowany jest rodzinom ryzyka genetycznego.
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Wskazania do skierowania
do Poradni Genetyczne]

Dzieci:

1. Op- ¥niony rozw- | psychoruch
2. Wi ot koSl

3. N-ni epegnosprawnoSIl intel ek
4. Cechy dysmorfii

5. Wady wrodzone

6. Niski wzrost

7. Pierwotny brak miesi NczKki
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Wskazania do skierowania
do Poradni Genetyczne]

Osobycdor osge:

1. Schorizenia dziedzi czne WYy S
(julizditagnozowane)
2. Podejrzenie . schorze®& 0 poc

3. NirepgodnoSI

4. 2 lub > poronienia samoistne w wywiadzie

5. Poradnictwo genetyczne u par spokrewnionych

6. Poradnictwo genetyczne przed i po diaghostyce
prenatalne.



Schorzenia genetyczne

1. Chromosomowe

2. Monogenowe

3. Poligenowe

4. Mitochondrialne

5. Kom-r ki S O



ETAPY PORADY GENETYCZNEJ
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Diagnoza fenotypowa
ocena Kliniczna

ocena dysmorfologiczna
fenotyp zachowania

O N

Diagnoza genotypowa
weryfikacja  rozpoznania klinicznego (CTG, DNA)

. Analiza rodowodowa

Okr eTleavmiel koplrcawdopodobi er st wa
powt -rzenia sin w rodzinie

5. Prognoza rozwojul.

6 .

Uki erunkowani e pacjenta na opi el
wi el ospecjalistycznn.
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DYSMORFOLOGIA

Dysmorfologiaj est naukN z:
wrodzonymi wadami rozwojowymi.
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Termin A dysmorf ol c
w 1960 roku dr David Smith




Analiza dysmorfologiczna
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Ustawienie szpar powiekowych
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Zesp-g genetyczny-

To nieprzypadkowe wsp-gwystnp
wrodzonych wad rozwojowych
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wykazuj Ncych na gNcznoSIl patc

np. z.Edwardsa,
z. Downa,
z.Marfanaé . .
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CHROMOSOMOWE
TRISOMIE- 21, 18, 13,

Z. Downa Z. Edwardsa

© 2004 Elsevier Inc. All rights reserved.
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Zesiop Downa-trisomia 21 1:600
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Cech morficzne twa 1. Diagnoza fenotypowa

WWW.reecesrainbow.com




1. Diagnoza fenotypowa

www.cas.bellarmine.edu



Kariogram dzi ewczynMiXXz2lpr ost N



3. Analiza rodowodowa
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5. Prognozowanie- r yzyko wad nar zNd-w wew

Wi ot koSI mi ASni

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

Wady przewodu pokarmowego (ch. Hirshprunga)

Zaburzenia endokrynologiczne( ni edoczynnoSIi tarczyc)
Wady wzroku ( ast ygmatyzm, nadwzrocznoSl, zez
Wady sguchu

Bi agaczki L

Choroba Al zhaimera u os:-b starszych
Rozw:- | umy siggwy dual ni er zmienny (od

Sposoby zapobiegania negatywnym s

1. opieka interdyscyplinarna

2. stowarzyszenia

3. integracja

4. moUliwoSci osi Ngnincia samodzi e



i4__|@__(3ﬂ‘|ce

ood marked™" =



Jeden zwislptwayzy




Zesp-g Edwar
Trisomia 18

John Hilton Edwards
19282007

enny & Ellard: Emery's Elements of Medical Genetics 13e - www.
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A Niska masa urodzeniowa
AIUGR

A Problemy z oddychaniem
A Zaburzony odruch ssania
A Wrodzone wady serca

A Wrodzone wady nerek
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1. Diagnoza fenotypowa




2. Dlagnoza genotypowa- weryfikacja diagnozy

Kariotyp: 47,XX,+18
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1: 10 000

A Holoprosencephalia

A Cyclopia, anophtalmia

A Rozszczep wargi i podniebienia
ASrodkowy rozszczep
A Wady serca

A Wady nerek




1. Diaghoza fenotypowa




