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Badanie nosicielstwa  

Informacje dla pacjent·w i rodzin 



Badanie nosicielstwa  
 
Ta broszura informacyjna jest przeznaczona dla os·b zar·wno 
rozwaŨajŃcych wykonanie badania w kierunku nosicielstwa jak 
r·wnieŨ os·b, kt·re wğaŜnie wykonağy takie badanie. Informuje 
ona o tym, co to znaczy, Ũe jesteŜ Ănosicielemò, w jaki spos·b 
moŨesz sprawdziĺ czy jesteŜ nosicielem oraz dostarcza 
praktycznych wskaz·wek na temat Ũycia z wynikiem Twoich 
badaŒ i omawia odczucia jakich moŨesz doŜwiadczyĺ poznajŃc 
wynik badania. Wiele z tych informacji zostağo zgromadzonych 
podczas rozm·w z osobami, kt·re wykonağy badania na 
nosicielstwo. Mamy nadziejň, Ũe broszura ta okaŨe siň pomocna. 
 
A. Kto to jest nosiciel?  
 
W celu zrozumienia, co oznacza bycie nosicielem, pomocne 
bňdzie zrozumienie czym sŃ geny i chromosomy. 
 
Geny i chromosomy  
 
Nasze ciağo zbudowane jest z milion·w kom·rek. WiňkszoŜĺ 
kom·rek zawiera kompletny zestaw gen·w. Posiadamy tysiŃce 
gen·w. Geny dziağajŃ jak zestaw instrukcji kontrolujŃcych nasz 
wzrost oraz spos·b dziağania naszego ciağa. SŃ one 
odpowiedzialne za wiele naszych cech charakterystycznych, 
takich jak kolor oczu, grupa krwi czy wzrost. 
 
Geny sŃ przenoszone na nitkowatych strukturach zwanych 
chromosomami. Zwykle, w wiňkszoŜci kom·rek, posiadamy 46 
chromosom·w. Chromosomy dziedziczymy od naszych 
rodzic·w, 23 od matki i 23 od ojca, tak wiňc posiadamy dwa 
zestawy 23 chromosom·w lub inaczej m·wiŃc 23 pary 
chromosom·w. PoniewaŨ chromosomy skğadajŃ siň z gen·w, 
zatem dziedziczymy po dwie kopie wiňkszoŜci gen·w, po jednej 
od kaŨdego z rodzic·w. To wğaŜnie dlatego czňsto posiadamy 
wiele cech charakterystycznych podobnych do naszych 
rodzic·w. Chromosomy, a tym samym i geny sŃ zbudowane z 
substancji chemicznej zwanej DNA. 
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Poradnia Genetyczna 
Zakğad Genetyki Medycznej 
Instytut "Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka"   
telefon 022 815 74 50 (sekretariat) 
022 815 74 51 (poradnia)  
http://www.czd.pl/ 
 
Poradnia Genetyczna,  
Szpital Dzieciňcy,  
Dziekan·w LeŜny k/o Warszawy   
telefon 022 751 12 15 do 18, wew. 173; 
http://www.szpital-dziekanow.waw.pl/ 
 
WROCĞAW 
Poradnia Genetyczna Wielospecjalistycznej Przychodni 
Lekarskiej 
Fundacji Akademii Medycznej   
telefon 071 784 12 33; 071 784 12 56  
 
Poradnia Genetyczna SPSK1   
telefon 071 784 27 25, 071 327 09 74 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



 
KRAKčW 
Poradnia Genetyczna Uniwersytecki Szpital Dzieciňcy   
012 658 20 11, wew. 1043, 1051, 1059, 1330 (Kierownik PG); 
  
ĞčDť 
Poradnia Genetyczna 
Niepubliczny Zakğad Opieki Zdrowotnej "GENOS" 
telefon 042 611 63 11  
http://www.genos.com.pl/ 
 
Poradnia Genetyczna,  
Samodzielny Publiczny ZOZ,  
Uniwersytecki Szpital Kliniczny nr 3 im. dr S. Sterlinga UM w 
Ğodzi   
telefon 042 633 27 42  
http://www.barlicki.pl/ 
 
POZNAő 
Niepubliczny Zakğad Opieki Zdrowotnej "Centrum Genetyki 
Medycznej"   
telefon 061 852 73 32, 061 848 40 38  
http://www.cengenmed.com.pl/ 
 
WARSZAWA  
Zakğad Genetyki, Instytut Psychiatrii i Neurologii   
telefon 022 45 82 610,  022 45 82 856  
http://www.ipin.edu.pl/kiz/neurologia2/211.htm 
 
Poradnia Genetyczna 
Zakğad Genetyki Medycznej 
Instytut Matki i Dziecka   
telefon 022 32 77 138 (poradnia),  
022 32 77 361 (sekretariat) 
http://www.imid.med.pl/ 
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Rysunek 1: Geny, chromosomy i DNA  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Zmiany w genach lub chromosomach nazywane sŃ mutacjami  a 
kaŨdy z nas niesie pewnŃ ich liczbň. JednakŨe, poniewaŨ 
posiadamy dwie kopie wiňkszoŜci gen·w, to prawidğowa kopia 
genu r·wnowaŨy obecnoŜĺ kopii z mutacjŃ. Dlatego bycie 
nosicielem nie oznacza, Ũe jesteŜ chory, ale Ũe niesiesz 
zmienionŃ kopiň genu na jednym chromosomie z pary. Fakt 
bycia nosicielem zwykle w Ũaden spos·b nie wpğywa na nasze 
zdrowie. To, Ũe jesteŜ nosicielem moŨe jednak przyczyniĺ siň do 
tego, Ũe Twoje dzieci mogŃ zostaĺ dotkniňte chorobŃ 
genetycznŃ. 
 
Kiedy bycie nosicielem moŨe przyczyniĺ siň do tego, Ũe 
nasze dzieci bňdŃ dotkniňte chorobŃ genetycznŃ? 
 
SŃ trzy sytuacje, gdy bycie nosicielem moŨe prowadziĺ do tego, 
Ũe dziecko bňdzie chore: 
 
1. Choroby autosomalne recesywne  
W przypadku tych chor·b bňdzie istniağo tylko ryzyko, Ũe dziecko 
bňdzie cierpiağo na chorobň genetycznŃ, jeŨeli oboje rodzice 
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niosŃ tň samŃ mutacjň w tym samym genie lub mutacjň 
odpowiedzialnŃ za powstanie tej samej choroby genetycznej. W 
takich przypadkach ryzyko, Ũe kaŨde z dzieci odziedziczy po 
jednej kopii genu z mutacjŃ od obojga rodzic·w i bňdzie chore 
wynosi 25% (1 na 4 przypadki). Do czňstych chor·b 
dziedziczonych w ten spos·b zaliczajŃ siň: mukowiscydoza, 
anemia sierpowata, beta-talasemia oraz choroba Taya-Sachsa. 
Wiňcej informacji na ten temat moŨna znaleŦĺ w broszurze pt. 
Dziedziczenie recesywne . 
 
2. Choroby sprzňŨone z chromosomem X 
W przypadku tych chor·b, jeŨeli kobieta jest nosicielkŃ, istnieje 
ryzyko wynoszŃce 50% (1 na 2 przypadki), Ũe jej synowie bňdŃ 
dotkniňci chorobŃ genetycznŃ. Istnieje takŨe 50% ryzyko (1 na 2 
przypadki), Ũe jej c·rki odziedziczŃ mutacjň i bňdŃ, tak jak ona, 
nosicielkami. W rzadkich przypadkach c·rka moŨe byĺ dotkniňta 
chorobŃ. JeŜli mňŨczyzna, kt·ry cierpi na chorobň sprzňŨonŃ z 
chromosomem X posiada c·rki, bňdŃ one zawsze  dziedziczyğy 
mutacjň stajŃc siň nosicielkami, natomiast jego synowie nigdy 
nie odziedziczŃ mutacji. Wiňcej informacji na ten temat moŨna 
znaleŦĺ w broszurze pt. Dziedziczenie sprzňŨone z 
chromosomem X . Do czňstych chor·b dziedziczonych w ten 
spos·b zaliczajŃ siň: zesp·ğ ğamliwego chromosomu X, dystrofia 
miňŜniowa Duchenneôa oraz hemofilia. 
 
3. RearanŨacje chromosomowe 
JeŨeli osoba jest nosicielem rearanŨacji chromosomowej (takiej 
jak zr·wnowaŨona translokacja chromosomowa), istnieje 
zwiňkszone ryzyko, Ũe ciŃŨa zakoŒczy siň poronieniem lub Ũe 
dziecko urodzi siň z kalectwem fizycznym i trudnoŜciami w 
uczeniu siň. Wiňcej informacji na ten temat moŨna znaleŦĺ w 
broszurach pt. Zmiany chromosomowe  oraz Translokacje 
chromosomowe . 
 
Czy mogň byĺ nosicielem? 
 
Jest kilka powod·w, gdy ryzyko, Ũe jesteŜ nosicielem konkretnej 
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Wiňcej informacji: 
 
Orphanet  
Bezpğatna strona dostarczajŃca informacji o chorobach rzadkich, 
pr·bach klinicznych, lekach; tu znajdziesz linki do stowarzyszeŒ i 
grup wsparcia w cağej Europie. 
www.orpha.net 
 
EuroGentest  
Bezpğatna strona dostarczajŃca informacji o badaniach 
genetycznych; tu znajdziesz linki do stowarzyszeŒ i grup 
wsparcia w cağej Europie. 
www.eurogentest.org 
 
Twoje lokalne centrum genetyczne:  
 
BYDGOSZCZ 
Poradnia Genetyczna Szpitala Uniwersyteckiego im. dr A. 
Jurasza, 
telefon 052 585 35 67  
http://spsk.home.pl/poradnie/index.htm 
 
Prenatalna Poradnia Genetyczna, 
telefon 052 365 57 99 wew. 241  
 
GDAőSK 
Genetyczna Poradnia Onkologiczna, 
telefon 058 341 98 65, wew. 31  
 
Poradnia Genetyczna SPSK ACK AM w GdaŒsku, 
telefon 058 349 26 16 lub 17  
  
KATOWICE 
Poradnia Genetyczna 
Samodzielny Publiczny Szpital Kliniczny 
telefon 032 207 16 60;  
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Inne Ŧr·dğa wsparcia 
 
Lekarze genetycy oraz inni specjaliŜci 
(jak doradca czy psycholog) majŃ 
doŜwiadczenie w pomaganiu ludziom w 
rozmowach o uczuciach zwiŃzanych z 
otrzymaniem wynik·w badaŒ na 
nosicielstwo. MogŃ oni byĺ dobrym 
Ŧr·dğem informacji i wsparcia. 
 
ñSpotkanie z EwŃ [doradcŃ 
genetycznym] bardzo dodağo mi otuchy, 
poniewaŨ wczeŜniej tak naprawdň nie 
wiedziağam, Ũe istnieje coŜ takiego jak biopsja kosm·wki czy 
amniocenteza, dlatego dobrze byğo uzyskaĺ profesjonalne 
wyjaŜnienie na temat tych wszystkich moŨliwoŜci, to byğo bardzo 
pomocne.ò (nosicielka choroby Taya-Sachsa) 
 
Niekt·re osoby uwaŨajŃ za pomocny kontakt z grupŃ wsparcia 
dla pacjent·w. Grupy wsparcia mogŃ zapewniĺ informacje na 
temat praktycznych i emocjonalnych aspekt·w bycia nosicielem 
jakiejŜ choroby. Wiele z nich posiada strony internetowe oraz 
telefony zaufania udzielajŃce informacji i porad. Czňsto 
umoŨliwiajŃ kontakt z innymi ludŦmi, kt·rzy sŃ w podobnej 
sytuacji. MogŃ dysponowaĺ forum internetowym, na kt·rym 
czğonkowie mogŃ prowadziĺ korespondencjň mailowŃ z innymi. 
 
ñPomocna okazağa siň grupa wsparcia dla pacjent·w, od kt·rej 
uzyskaliŜmy cağkiem sporo informacji, a poniewaŨ w niekt·re 
wieczory pracujŃ do p·Ŧna, wiemy, Ũe moŨna do nich dzwoniĺ, 
chňtnie porozmawiajŃ z tobŃ przez telefon, przesyğajŃ teŨ pocztŃ 
materiağy, wsp·ğpracujŃ ze szkoğami...ò (nosicielka zespoğu 
ğamliwego chromosomu X) 
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choroby genetycznej lub rearanŨacji chromosomowej jest 
wyŨsze. 

¶ KtoŜ w Twojej rodzinie cierpi na recesywnŃ chorobň 
genetycznŃ, chorobň genetycznŃ sprzňŨonŃ z 
chromosomem X bŃdŦ posiada rearanŨacjň 
chromosomowŃ. 

¶ KtoŜ w Twojej rodzinie dowiedziağ siň, Ũe jest nosicielem 
konkretnej recesywnej choroby genetycznej, choroby 
genetycznej sprzňŨonej z chromosomem X bŃdŦ 
rearanŨacji chromosomowej. 

¶ Posiadasz dziecko, kt·re cierpi na recesywnŃ chorobň 
genetycznŃ, chorobň genetycznŃ sprzňŨonŃ z 
chromosomem X bŃdŦ posiada rearanŨacjň 
chromosomowŃ. 

¶ Wywodzisz siň z konkretnej grupy etnicznej, co oznacza 
wiňksze prawdopodobieŒstwo, Ũe jesteŜ nosicielem 
konkretnej choroby genetycznej. Do przykğad·w zaliczajŃ 
siň: anemia sierpowata u os·b pochodzenia afro-
karaibskiego, beta-talasemia u os·b pochodzenia 
Ŝr·dziemnomorskiego i choroba Taya-Sachsa u os·b 
pochodzŃcych z populacji ŧyd·w aszkenazyjskich. Te 
choroby sŃ bardziej rozpowszechnione w tych 
konkretnych grupach etnicznych ale mogŃ teŨ 
wystňpowaĺ u innych. 

 
Nawet jeŜli Ũaden z tych powod·w nie wystňpuje, moŨesz 
zdecydowaĺ siň na zrobienie badania w kierunku nosicielstwa w 
sytuacji, gdy Tw·j partner wie, Ũe jest nosicielem jakiejŜ 
konkretnej recesywnej choroby. W tym przypadku wynik 
Twojego badania pomoŨe ustaliĺ, czy Twoje przyszğe dzieci 
bňdŃ obarczone zwiňkszonym ryzykiem wystŃpienia tej choroby. 
 
Jak mogň dowiedzieĺ siň czy jestem nosicielem? 
 
 JeŜli sŃdzisz, iŨ istnieje moŨliwoŜĺ, Ũe moŨesz byĺ nosicielem 
konkretnej choroby genetycznej powinieneŜ porozmawiaĺ ze 
swoim lekarzem rodzinnym. Tw·j lekarz moŨe nastňpnie 
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skierowaĺ Ciň na konsultacjň do lekarza genetyka. Genetyk 
bňdzie Ci zadawağ pytania dotyczŃce Twojej historii rodzinnej 
oraz wszelkich chor·b genetycznych, kt·re wystŃpiğy w Twojej 
rodzinie. Om·wi, co oznacza bycie nosicielem oraz 
konsekwencje wynikajŃce z wiedzy na temat Twojego statusu 
nosiciela. NaleŨy pamiňtaĺ, Ũe badanie w kierunku nosicielstwa 
jest wğasnym wyborem i jest cağkowicie dobrowolne ï nie 
powinieneŜ odczuwaĺ presji koniecznoŜci wykonania badania 
jeŜli nie bňdzie ono przydatne w Twoim przypadku.    
 
JeŜli zechcesz wykonaĺ badanie w kierunku nosicielstwa a 
lekarz specjalista potwierdzi istnienie powodu, Ũeby je wykonaĺ, 
otrzymasz propozycjň wykonania badania genetycznego. 
Badanie genetyczne pozwoli zidentyfikowaĺ obecnoŜĺ mutacji w 
konkretnym genie lub chromosomie, co bňdzie oznaczağo, Ũe 
jesteŜ nosicielem. Badanie wykonuje siň zazwyczaj z pr·bki krwi, 
chociaŨ czasami moŨna w tym celu wykorzystaĺ pr·bkň Ŝliny. 
Pr·bka zostanie od Ciebie pobrana i wysğana do laboratorium w 
celu wykonania analizy. 
 
Wiňcej informacji na temat badaŒ genetycznych moŨna znaleŦĺ 
w broszurach pt. Czym jest badanie genetyczne?  oraz Co siň 
dzieje w laboratorium genetycznym?   
 
NaleŨy pamiňtaĺ, Ũe w przypadku chor·b, kt·re sŃ 
recesywne, oboje rodzice muszŃ byĺ nosicielami tej samej 
choroby genetycznej, Ũeby zaistniağa szansa, Ũe dzieci 
odziedziczŃ chorobň. W przypadku chor·b sprzňŨonych z 
chromosomem X wystarczy, Ũe tylko matka bňdzie 
nosicielkŃ, Ũeby zaistniağa szansa, Ũe jej synowie bňdŃ 
dotkniňci chorobŃ, chociaŨ c·rki mňŨczyzny bňdŃcego 
nosicielem zawsze bňdŃ nosicielkami. W rzadkich 
przypadkach kobiety mogŃ byĺ dotkniňte chorobŃ 
sprzňŨonŃ z chromosomem X. 
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ñJuŨ wiedzŃ, Ũe taki problem jest w rodzinie i jeŜli zechcŃ mogŃ 
zostaĺ przebadani, majŃ wyb·r. A jest to przydatne jeŜli chcieliby 
mieĺ dzieci.ò (nosiciel mukowiscydozy) 
 
W przypadku niekt·rych os·b, podzielenie siň informacjŃ o 
nosicielstwie z pozostağymi czğonkami rodziny jest pozytywnym 
doŜwiadczeniem. MoŨe to zbliŨyĺ rodziny do siebie a ich 
czğonkowie mogŃ zapewniĺ duŨo wsparcia. Innym trudno bňdzie 
podzieliĺ siň wynikami badaŒ na nosicielstwo z pozostağymi 
czğonkami rodziny, a przeŨycie to moŨe byĺ bolesne i 
przygnňbiajŃce. 
 
ñCzuğam siň jakbym wniosğa zarazň do czyjejŜ rodziny, to 
naprawdň mnŃ wstrzŃsnňğo, poniewaŨ jako synowa naprawdň 
tego nie chciağam...ò (nosicielka hemofilii) 
 
Sytuacja ta moŨe byĺ szczeg·lnie trudna dla dziadk·w. MogŃ 
oni nie zaakceptowaĺ faktu, Ũe mutacja genowa jest czymŜ, co 
mogğo zostaĺ przekazane przez nich. Nie naleŨy r·wnieŨ do 
rzadkoŜci, Ũe dziadkowie czujŃ siň winni poniewaŨ wiedzŃ, Ũe sŃ 
odpowiedzialni za przekazanie genu. PowinieneŜ sobie zdawaĺ 
sprawň, Ũe takie reakcje sŃ moŨliwe. 
 
ñMoja mama rozmawiağa z mojŃ babciŃ i ona powiedziağa óto nie 
jest ode mnie, koniec i kropkaô. Tak wiňc wyparğa tň wiadomoŜĺ, 
m·wiŃc óJa nic nie wniosğam do tej rodzinyôò (nosicielka zespoğu 
ğamliwego chromosomu X) 
 
ñZupeğnie nie mogğa siň pozbieraĺ. Czuğa siň winna. Na to ja jej 
powiedziağam, Ũe to jedna z tych rzeczy, kt·re nie zdarzyğy siň z 
jej winy.ò (nosicielka mukowiscydozy z chorym dzieckiem) 
 
Pokazanie pozostağym czğonkom rodziny informacji otrzymanych 
od Twojego lekarza genetyka moŨe pom·c wytğumaczyĺ, co 
oznacza bycie nosicielem i wyjaŜniĺ, Ũe bycie nosicielem jest 
czymŜ, co zdarza siň przypadkowo.   
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ñW moim przypadku nie wywoğağo to napiňĺ miňdzy nami, tylko 
poruszyğo kwestiň przyszğego potomstwa, ale cağkiem dobrze 
radzň sobie z faktem, Ũe Alicja jest nosicielkŃ. Wiesz, Ũe co ma 
byĺ to bňdzie i nic na to nie poradzisz.ò (mŃŨ nosicielki zespoğu 
ğamliwego chromosomu X) 
 
Jednak wiadomoŜĺ o byciu nosicielem moŨe takŨe wywoğaĺ 
napiňcie i stres w zwiŃzku. Czasami pary muszŃ 
przedyskutowaĺ kwestie, kt·re sŃ bardzo trudne i  przykre. 
 
ñWydaje mi siň, Ũe jestem w stanie poradziĺ sobie z wieloma 
rzeczami, ale wciŃgaĺ w to kogoŜ, na kim ci bardzo zaleŨy, to 
byğo straszne. To byğo gorsze niŨ gdybym sama musiağa sobie z 
tym radziĺ.ò (nosicielka hemofilii) 
 
Pozostali czğonkowie rodziny 
 
JeŜli dowiedziağeŜ siň, Ũe jesteŜ nosicielem, moŨe zechcesz 
om·wiĺ to z pozostağymi czğonkami rodziny. Daje to innym 
czğonkom rodziny, jeŜli wyraŨŃ takŃ chňĺ, moŨliwoŜĺ wykonania 
badania krwi w celu ustalenia czy oni r·wnieŨ sŃ nosicielami. Ta 
informacja moŨe r·wnieŨ okazaĺ siň pomocna w 
zdiagnozowaniu innych czğonk·w rodziny. MoŨe byĺ teŨ 
szczeg·lnie waŨna dla tych czğonk·w rodziny, kt·rzy planujŃ 
mieĺ w przyszğoŜci dzieci. Om·wienie Twoich wynik·w badaŒ na 
nosicielstwo jest Twoim wyborem a wyniki te nigdy nie bňdŃ 
udostňpnione innym czğonkom rodziny bez Twojej zgody. 
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NiepewnoŜĺ wynik·w badania 
 
Czasami wyniki badania genetycznego mogŃ byĺ niepewne. 
W przypadku niekt·rych chor·b, np. mukowiscydozy, zawsze 
bňdzie istniağo niewielkie ryzyko bycia nosicielem mimo, Ũe 
Ũadna mutacja nie zostağa znaleziona podczas badania na 
nosicielstwo. Jest to tak zwane ryzyko szczŃtkowe. Dzieje siň 
tak, poniewaŨ istniejŃ setki znanych mutacji, kt·re mogŃ 
powodowaĺ chorobň. Jednak w badaniach genetycznych zwykle 
analizuje siň tylko najczňstsze z mutacji.   
 
W innych przypadkach mutacja moŨe zostaĺ znaleziona podczas 
badania genetycznego, jednakŨe nie jest jasne, jaki bňdzie efekt 
obecnoŜci tej mutacji. W takich przypadkach nie moŨna 
wyciŃgnŃĺ Ũadnych pewnych wniosk·w.  
 
B. ŧycie ze statusem nosiciela 
 
PoniŨej om·wione zostağy r·Ũne doŜwiadczenia os·b, kt·re 
wykonağy badanie w kierunku nosicielstwa. Informacje te bňdŃ 
przydatne osobom, kt·re niedawno dowiedziağy siň, Ũe sŃ 
nosicielami ale bňdŃ r·wnieŨ uŨyteczne dla os·b, kt·re myŜlŃ o 
poddaniu siň badaniom na nosicielstwo. Spr·bowaliŜmy  zwr·ciĺ 
uwagň na szereg zagadnieŒ oraz uczuĺ, kt·re moŨe wywoğaĺ 
wiadomoŜĺ o byciu nosicielem, chociaŨ nie wszystkie one mogŃ 
dotyczyĺ Twojej osoby.  
 
Jak mogň zareagowaĺ jeŜli wynik bňdzie pozytywny?  
 
Ludzie w najr·Ũniejszy spos·b reagujŃ, kiedy otrzymujŃ wyniki 
swoich badaŒ. Wiele os·b twierdzi, Ũe odczuwa zğoŜĺ lub 
zmartwienie, kiedy po raz pierwszy dowiadujŃ siň, Ũe sŃ 
nosicielami. Niekt·rzy m·wiŃ, Ũe czujŃ smutek, zaskoczenie lub 
szok. Wszystkie te reakcje sŃ normalne. W przypadku 
wiňkszoŜci ludzi uczucia te ustňpujŃ po kilku miesiŃcach. 
 
ñGdy dowiedziağam siň, Ũe jestem nosicielkŃ i Ũe m·j partner 
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