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XX. Taki zapis przedstawia prawidtowy zestaw chromosomoéw

pitci kobiety (patrz: Chromosomy ptci). Sl'own i k ge n etycz ny

XY. Taki zapis przedstawia prawidtowy zestaw chromosomoéw
pici mezczyzny (patrz: Chromosomy ptici).

Zaptodnienie. Potgczenie komoérki jajowej z plemnikiem i
utworzenie pierwszej komorki nowo poczetego dziecka.

Zarodek. Najwczesniejszy etap ludzkiego rozwoju. Zarodek
rozwija sie z pierwszej komoérki w bardzo wczesnym etapie
cigzy. Powstaje on po zaptodnieniu komoérki jajowej przez
plemnik. Jeszcze nie wyglada jak dziecko ale skfada sie z
komoérek, z ktérych rozwinie sie w dziecko. Dla bardzo
wczesnych zarodkéw mozliwy jest wzrost poza macicg matki.
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Stownik genetyczny

Amniocenteza. Pobrania probki ptynu owodniowego do analizy
gendéw lub chromosomoéw nienarodzonego dziecka. Dziecko w
macicy jest otoczone ptynem owodniowym. Ptyn ten zawiera
niewielkg iloS¢ komérek skory dziecka. Mata prébka ptynu jest
pobierana za pomocg cieniutkiej igly wprowadzanej przez skoére
brzucha matki. Ptyn jest wysytany do laboratorium do dalszych
analiz.

Autosomalny. Mamy 23 pary chromosomow. Pary o numerach
od 1 do 22 nazywane sg autosomami i wygladajg tak samo u
mezczyzn i kobiet. Chromosomy 23 pary wygladajg inaczej u
mezczyzn i kobiet i sg nazywane chromosomami pici.

Badania prenatalne. Badania wykonywane w czasie cigzy,
pozwalajgce stwierdzi¢ obecnosc¢ lub brak choroby genetycznej
u dziecka.

Badanie genetyczne / test genetyczny. Badanie, ktére
pozwala stwierdzi¢, czy w danym genie lub chromosomie
wystepuje zmiana. Zwykle jest to test z krwi lub tkanki. Wiecej
informacji znajduje sie w ulotce pt. ,Czym jest badanie
genetyczne?”

Badanie prognostyczne. Test genetyczny na chorobe, ktéra
moze wystgpi¢ lub wystgpi w podzniejszym zyciu. Jesli test
genetyczny wykonuje sie pod katem choroby, ktéra niemal na
pewno rozwinie sie w przysziosci, takie badanie nazywa sie
badaniem przedobjawowym.

Biopsja kosmoéwki, CVS. Badanie wykonywane w czasie cigzy
stuzgce do pobrania komérek w celu zbadania genéw lub
chromosoméw dziecka pod katem specyficznych choréb
genetycznych. Niewielka iloS¢ komérek jest pobierana z
rozwijajgcego sie tozyska i przesytana do analizy do
laboratorium.
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Translokacja niezrownowazona. Translokacja, w ktérej
zmiana wzoru chromosomowego wigze sie z wystgpieniem
dodatkowego materiatu chromosomowego, brakiem materiatu
chromosomowego, Ilub wystgpieniem obu tych zjawisk
jednoczesnie. Moze wystgpi¢ u dziecka, ktorego rodzic ma
translokacje zrownowazona.

Translokacja robertsonowska. Translokacja Robertsonowska
ma miejsce wtedy, gdy jeden chromosom Iub jego czesé
zostaje doczepiony do innego chromosomu.

Translokacja wzajemna. Z translokacja wzajemng mamy do
czynienia wtedy, gdy z dwoch roznych chromosoméw odtamujg
sie dwa fragmenty i wymieniajg sie miejscami.

Translokacja zréownowazona. Translokacja, w ktérej zaden
materiat chromosomalny nie jest ani tracony, ani pozyskiwany,
a tylko inaczej rozmieszczony. Osoba z translokacjg
zrownowazong zwykle nie choruje z powodu jej wystepowania.

Translokacja. Zmiana wzoru chromosomowego. Powstaje,
gdy fragment chromosomu zostaje odtamany i przytgcza sie do
innego chromosomu.

USG. Bezbolesne badanie wykorzystujgce fale dzwiekowe do
stworzenia obrazu dziecka w czasie trwania cigzy. Moze by¢
wykonywane przez przesuwanie gtowicy ultrasonografu po
skorze brzucha matki lub przezpochwowo.

wymaz. Badanie zalecane wszystkim kobietom w celu
sprawdzenia prawidtowosci komérek u wejscia do macicy.

Wynik negatywny. Wynik badania, ktory pokazuje, ze badana
osoba nie ma zmiany (mutacji) w genie.

Wynik pozytywny. Wynik badania, ktory pokazuje, ze badana
osoba ma zmiane (mutacje) w genie.
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translokacje zréwnowazong, gdzie zaden materiat
chromosomowy nie jest tracony ani pozyskiwany i zwykle nie
jest z tego powodu dotknieta choroba.

Nosiciel. Osoba, ktéra przewaznie nie jest dotknieta chorobg (w
danym momencie) ale posiada jedng uszkodzong kopie genu. W
przypadku choréb recesywnych, taka osoba zwykle nie bedzie
chorowata; w przypadku chorob dominujgcych objawy
chorobowe mogag pojawic¢ sie w pozniejszym okresie.

Plemnik. Ojcowski wktad w komorke, ktora bedzie rosta i da
poczatek dziecku. Kazdy plemnik zawiera 23 chromosomy, po
jednym z kazdej pary u ojca. Plemnik fgczy sie z komérka
jajowa tworzgc kompletng komoérke. Z tej pierwszej komorki
rozwija sie dziecko.

Ptéd. Dalsze stadium rozwojowe zarodka trwajgce od 9 tygodnia
po zaptodnieniu do narodzin.

Pochwa. Potgczenie macicy z zewnetrznymi narzgdami
ptciowymi kobiety, czes¢ kanatu rodnego.

Poradnictwo genetyczne. Proces polegajgcy na informowaniu i
udzielaniu wsparcia dla osob, ktére sg dotkniete Iub
zaniepokojone chorobg, ktéra moze miec¢ podtoze genetyczne.

Poronienie. Przedwczesne zakonczenie cigzy, zanim dziecko
bedzie w stanie przezy¢ poza macica.

Rodowéd. Diagram przedstawiajgcy cztonkdéw rodziny, zaréwno
tych, ktérzy maja, jak i tych niemajgcych choroby genetycznej
oraz stopien ich pokrewienstwa.

Test przeziernosci karkowej. Badanie USG tylnej czesci szyi
ptodu, gdzie prawidlowo w czasie wczesnej cigzy znajduje sie
przestrzen wypetniona ptynem. Jesli dziecko ma wade wrodzong
(jak zesp6t Downa), rozmiar tej przestrzeni moze odbiegac od
normy.
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Choroba dziedziczna. Choroba, ktéra jest dziedziczona
(przekazywana z pokolenia na pokolenie).

Choroba genetyczna. Choroba Ilub stan spowodowany
nieprawidtowoscig w genie lub chromosomie.

Choroba sprzezona z chromosomem X. Choroba genetyczna
spowodowana mutacjg (zmiang) w genie potozonym na
chromosomie X. Do chorob sprzezonych z chromosomem X
zaliczajg sie hemofilia, dystrofia migsniowa Duchenne’a i zespot
tamliwego chromosomu X.

Choroba sprzezona z picig. Patrz choroba sprzezona z
chromosomem X.

Choroby autosomalne dominujgce. Sg to choroby, w ktérych
odziedziczenie tylko jednej zmienionej kopii genu (mutacji) jest
wystarczajgce, by dana osoba cierpiata na takg chorobe. Zmie-
niony gen jest dominujgcy nad genem prawidtowym.

Choroby autosomalne recesywne. Sg to choroby, w ktérych
dwie zmienione kopie genu (mutacje) muszg zostaé
odziedziczone (po jednej od kazdego rodzica), by dana osoba
chorowata na takg chorobe. Osoba, ktéra ma tylko jedng kopie
zmienionego genu bedzie zdrowym nosicielem.

Chromosom pierscieniowy. Termin stosowany, gdy konce
chromosomu tgczg sie ze sobg dajgc pierscieniowaty ksztatt.

Chromosom X. Jeden z chromosoméw pici. Kobiety
posiadajg dwa chromosomy X. Mezczyzni zwykle majg jeden
chromosom Xijeden Y.

Chromosom Y. Jeden z chromosomoéw ptci. Mezczyzni majg
jeden chromosom Y i jeden chromosom X. Kobiety majg dwa
chromosomy X.
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Chromosomy pitci. Chromosom X i chromosom Y.
Chromosomy pitci kontrolujg, czy dana osoba jest mezczyzna,
czy kobietg. Kobiety majg dwa chromosomy X. Mezczyzni majg
jeden chromosom Xijeden Y.

Chromosomy. Nitkowate struktury widoczne pod mikroskopem i
zawierajgce geny. Zwykle liczba chromosoméw u ludzi wynosi
46. Jeden zestaw 23 chromosomodw dziedziczymy od naszej
matki i jeden zestaw 23 chromosoméw dziedziczymy od
naszego ojca.

de novo. Zwrot z jezyka tacinskiego, oznaczajgcy “na nowo”.
Stosowany, by opisac¢ gen lub chromosom, ktory pojawia sie jako
,NOWY”, tzn. oboje rodzice osoby z takg zmiang majg prawidtowe
geny i chromosomy.

Delecja. Ubytek czesci materiatu genetycznego; termin moze
by¢ stosowany przy opisie brakujgcego obszaru zaréwno genu,
jak i chromosomu.

DNA. Zwigzek chemiczny, z ktérego zbudowane sg geny i ktéry
jest nosnikiem informacji niezbednych organizmowi do
funkcjonowania.

Duplikacja. Nieprawidtowe powtdrzenie sekwencji materiatu
genetycznego w genie lub chromosomie.

Gen. Jednostka informacji genetycznej, zbudowana z DNA i
zawarta w chromosomach.

Genetyczny. Spowodowany przez geny, dotyczacy genow.

Genetyk kliniczny. Lekarz specjalista nadzorujgcy proces
diagnostyki genetycznej, udzielajgcy porady genetycznej i
wspierajgcy osoby, ktérych dotyczy choroba, ktdéra moze miec
podtoze genetyczne.
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Insercja. Wprowadzenie dodatkowego materiatu genetycznego
do genu lub chromosomu.

Inwersja. Zmiana w sekwencji genu wzdtuz konkretnego
chromosomu.

Jajnik / jajniki. Zenskie narzady wytwarzajgce komérki jajowe.

Kariotyp. Opis wzoru chromosomowego danej osoby
zawierajgcy liczbe chromosomoéw i wszelkie odchylenia od
wzoru prawidtowego.

Komoérka jajowa. Matczyny wktad w komérke, ktora bedzie
rosta i da poczatek dziecku. Komorka jajowa zawiera 23
chromosomy, po jednym z kazdej pary u matki. Komorka jajowa
tgczy sie z plemnikiem tworzgc kompletng komoérke. Z tej
pierwszej komorki rozwija sie dziecko.

Komérka. Ludzkie ciato jest zbudowane z miliondw komorek
przypominajgcych klocki. Komorki w réznych czesciach ciata
wygladajg réznie i petnig rozne funkcje. Kazda komoérka (poza
komoérkami jajowymi u kobiet i plemnikami u mezczyzn)
zawiera dwie kopie kazdego genu.

Lozysko (lub poptdd). Lozysko styka sie ze Sciang macicy u
ciezarnej kobiety. Poprzez tozysko dziecko otrzymuje swoj
pokarm. tozysko wyrasta z zaptodnionej komoérki jajowej, wiec
zwykle ma te same geny co dziecko.

Macica. CzesC ciata kobiety, w ktérej rozwija sie dziecko w
czasie cigzy.

Mutacja. Zmiana w genie. Czasem, kiedy gen jest zmieniony,
niesiona przez niego informacja jest tak zmieniona, ze nie dziata
on prawidtowo. Moze to powodowac chorobe genetyczna.

Nosiciel (translokacji chromosomalnej). Osoba, ktéra ma



