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Poradnictwo genetyczne
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 od starogreckiego : yéveoic genesis — ,pochodzenie”

* nauka o dziedzicznosci | zmiennosci organizmow,
ktore sg oparte na informacji zawarte]
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JOHN LANGDON DOWN

A reproduction of the original cases

1866
Down syndrome






James Watson | Francis Crick
odkryli strukture DNA

w 1953 r.

"DNA: ank&m, Cm,c)é & Witzon




1956 r.
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D0 Naturs Fulfintaw L 5
Nature Reviews | Ceneticn

Joe Hin Tjio and Albert Levan

Tjio JH, Levan A. The chromosome number of man. Hereditas 1956; vol. 42, pages 1-6
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Gdzie sa geny?

Rys. A Jelska



- nucleus
- chromosomes
- DNA

- genes
- traits
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POROWNANIE WIELKOSCI
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Jak pozyskac chromosomy?

FIBROBLAST

1. Pobranie krwi

1

2. lzolacja limfocytow
2-5 dni

__ Golgi apparatus
¥ —— Mitochondrion

Collagen fibrils

3. Hodowla ok. 2 tygodnie




Mitosis

Maternal

Interphase Prophase

Metaphase Anaphase

Telophase



46, XX Kariotyp 46,XY
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Metoda FISH




Rapid FISH

Trisomy 21



Microdeletion
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Metoda FISH
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Genetyka Kliniczna

Nowa specjalizacja (4 lat)
od 2001 roku
w Polsce

Rok 2021

ok. 110 specjalistow ®




Laboratoryjna Genetyka
Medyczna

Nowa specjalizacja (S lat)
od 2001 roku
w Polsce

Rok 2021

ok. 110 specjalistow ®







Poradnictwo genetyczne

Termin poradnictwo genetyczne
(ang.genetic counselling)

zostat wprowadzony

do terminologii medycznej

przez Sheldona Reeda w 1947r.




Poradnictwo genetyczne

jest procesem
diagnostyczno-prognostycznym,

ktory
oferowany jest rodzinom ryzyka genetycznego.







Poradnictwo genetyczne

erenaty,

d‘\ovascwe 47 \_~/. TS~ pediatrigg
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https://www.aol.com



Wskazania do skierowania
do Poradni Genetyczne]

Dzieci:

1. Opobzniony rozwoj psychoruchowy
2. Wiotkosc¢

3. NI- niepetnosprawnosc¢ intelektualna
4. Cechy dysmorfii

5. Wady wrodzone

6. Niski wzrost

/. Pierwotny brak miesigczki

8. Obojnacze narzady ptciowe

9. Duze spodziectwo i/lub wnetrostwo



Wskazania do skierowania
do Poradni Genetyczne]

Osoby doroste:

1. Schorzenia dziedziczne wystepujgce w rodzinie
(juz zdiagnozowane)

2. Podejrzenie schorzen o podtozu genetycznym

3. Nieptodnosc

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. Komorki somatycznej



ETAPY PORADY GENETYCZNEJ

1. Diagnoza fenotypowa:

1 ocena kliniczna

1 ocena dysmorfologiczna
O fenotyp zachowania

2. Diagnoza genotypowa:
O weryfikacja rozpoznania klinicznego (CTG, DNA)

3. Analiza rodowodowa

4. OkreSlenie wielkosci prawdopodobienstwa
powtorzenia sie w rodzinie

5. Prognoza rozwoju.

6. Ukierunkowanie pacjenta na opieke
wielospecjalistyczna.



ZASADA Nr 1
,Najpierw patrz, nie dotykaj".

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



DYSMORFOLOGIA

Dysmorfologia jest naukg zajmujgca sie
wrodzonymi wadami rozwojowymi.

Termin ,, dysmorfologia” wprowadzit
w 1960 roku dr David Smith




Analiza dysmorfologiczna




Twarz



Mate wady

Twarz

Podtuzna  Asymetryczna Trgjkatna
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Ustawienie szpar powiekowych

Skosnie w dot

Skosnie w gore

Zmarszczka nakatna Epicanthus
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Wady male Potozenie matzowin usznych

g e Ry

' \\w # &
3 '
\' 4 ‘ T

=N _-L




,Syndromos”- idgcy razem

Zespot genetyczny:

To nieprzypadkowe wspolwystepowanie
wrodzonych wad rozwojowych

(> 1 wada duza i > 3 wady mate)
wykazujacych na tagcznosc¢ patogenetyczna.

np. z.Edwardsa,
z. Downa,
z.Marfana.....

ok. 20 tys. zespotéw




CHROMOSOMOWE
TRISOMIE- 21, 18, 13,

Z. Downa Z. Edwardsa

© 2004 Elsevier Inc. All rights reserved.

Z. Patau



,Gestalt”







Zespoi Downa- trisomia 21

okres noworodkowy i niemowlecy

1:600

Cechy dysmorficzne twarzy
WiotkosS¢ miesni

Wady serca

Wady wzroku

Wady stuchu
Niedoczynnos¢ tarczycy

Wady przewodu pokarmowego

Opoézniony rozwéj psychoruchowy

iy




Cech motficzne twa 1. Diagnoza fenotypowa

WwWw.reecesrainbow.com




1. Diagnoza fenotypowa

www.cas.bellarmine.edu



Kariogram dziewczynki z prostg trisomig 21 - 47,XX,+21.



3. Analiza rodowodowa

-
1939 | |
N +
1 2 3 4 6 7
| i

| 1
1970 1972 1980 1966 1964 1974 1976 1979 1980

5 6 4 8 9 10 1" 12
9 10

T 8
Rys. 1 Rodowdd nosicieli translokacji

rys. A. T. Midro

t(14;21)
t(15;21)
t(21;21)

4. Ryzyko powtdrzenia- indywidualnie zmienne zalezne od:
Punktow ztaman na chromosomach

Zaangazowania drugiego chromosomu

Po kim odziedziczymy translokacje




5. Prognozowanie- ryzyko wad narzadéw wewnetrznych

WiotkosS¢ miesni
Wady serca (PDA, ASD, VSD, tetralogia Fallota, koarktacja aorty)
Wady przewodu pokarmowego (ch. Hirshprunga)

Wady wzroku (astygmatyzm, nadwzrocznos$é, zez)
Wady stuchu

Choroba Alzhaimera u oséb starszych
Rozwdj umystowy- indywidualnier zmienny (od lekkiego do ciezkiego)

6. Sposoby zapobiegania negatywnym skutkom odmiennosci genetycznej

1. opieka interdyscyplinarna

2. stowarzyszenia

3. Integracja

4. mozliwosci osiggniecia samodzielnosci
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Jeden zespot- wiele twarzy




Zespol Edwardsa
Trisomia 18

John Hilton Edwards
1928-2007

enny & Ellard: Emery's Elements of Medical Genetics 13e - www.




Zespot Edwardsa- trisomia 18 1:6000

Niska masa urodzeniowa

« IJUGR

Problemy z oddychaniem

Zaburzony odruch ssania

Wrodzone wady serca

Wrodzone wady nerek

Ostabiona odpornos¢, nawracajace infekcje




1. Diagnoza fenotypowa




2. Diagnoza genotypowa- weryfikacja diagnozy

Kariotyp: 47,XX,+18
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Zespot Patau -trisomia 13

1: 10 000

Holoprosencephalia

Cyclopia, anophtalmia
Rozszczep wargi | podniebienia
Srodkowy rozszczep twarzy
Wady serca

Wady nerek




1. Diagnoza fenotypowa




Kariotyp: 47,XX,+13




2. Diagnhoza fenotypowa- weryfikacja diagnozy

Kariotyp: 47,XX,+13

YA

Rzadko: translokacje
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MONOSOMIA X- zesp6t Turnera




Trisomia- 47, XXY

Zespot Klinefeltera




Zespot Willlamsa




OTYLOSC

Prader-Willi syndrome



Zespot Pradera-Williego
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http://medlibes.com/entry/prader-willi-syndrome



Z. Pradera-Williego

Imprinting
Center
O

Hormal Kormal Deletion Mormal Nermal Mormal Imprinting Normal UBE3IA
Paternal Dafoct miutaticn

P M P M P P P M P M

MNormal Deletion UPD Imprinting Defect  UBE3A Mutation
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Genetyka ?
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Choroba?
Przyczyna??
Genetyka?

Dziekuje
Za uwage



