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Badanie nosicielstwa

Ta broszura informacyjna | est pr
rozwaUaj Ncych wykonanie badani a
r-wnieU os-b, kt-re wgaSnie wykc
ona o tym, co to znaczy, Ue jes
mo Ue s z sprawdzi i czy jesteS nc
praktycznych wskaz:-wek na temat
bada @ i omawia odczucia jakich n
wyni k badani a. Wiele z tych inf«
podczas rozm- w z osobami, kt -r
nosicielstwo. Mamy nadziejn, UOe

A. Kto to jest nosiciel?

W celu zrozumienia, co oznacza bycie nosicielem, pomocne
bndzie zrozumienie czym sN geny

Geny i chromosomy

Nasze ciago zbudowane | est z mi
kom-rek zawiera kompletny zestaw
gen- w. Geny dziagajN jak zestaw
wzrost or az spos- b dziagani a

odpowiedzialne za wiele naszych cech charakterystycznych,
takich jak kolor oczu, grupa krwi czy wzrost.
nitkowat

Geny sN przenoszone na

chr omosomami Zwy k|l e, w wifnkszoS€
chromosom:- w. Chr omosomy dzi edz
rodzic- w, 23 od mat ki [ 23 od o
zest awy 23 chromosom-w | ub i ne
chromosom-w. PoniewaU chromosomy
zatem dziedziczymy po dwie kopie
od kaUdego z rodzic-w. To wgdaSni

wiele cech charakterystycznych podobnych do naszych
rodzi c- w. Chr omosomy, a tym samy
substancji chemicznej zwanej DNA.

Poradnia Genetyczna

Zakgad Genetyki Medyczne,j
Instytut "Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka"

telefon 022 815 74 50 (sekretariat)

022 815 74 51 (poradnia)

http://www.czd.pl/

Poradnia Genetyczna,

Szpital Dziecincy,
Dziekan-w LeSny k/ o
telefon 022 751 12 15 do 18, wew. 173;
http://www.szpital-dziekanow.waw.pl/

War szawy

WROCGAW

Poradnia Genetyczna Wielospecjalistycznej Przychodni
Lekarskiej

Fundacji Akademii Medycznej

telefon 071784 12 33; 071 784 12 56

Poradnia Genetyczna SPSK1
telefon 071784 27 25,071 327 09 74
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KRAKCEW
Poradnia Genety
012 658 20 11, wew. 1043, 1051,

czna Uni wersyteck
1059, 1330 (Kierownik PG);

Ge DYt

Poradnia Genetyczna

Ni epubliczny Zakgad Opi eki
telefon 0426116311

http://www.genos.com.pl/

Zdr ow

Poradnia Genetyczna,

Samodzielny Publiczny ZOZ,

Uniwersytecki Szpital Kliniczny nr 3 im. dr S. Sterlinga UM w
Godzi

telefon 042 633 27 42

http://www.barlicki.pl/

POZNAG

Ni epubliczny Zakgad Opi eki
Medycznej"

telefon 061 852 73 32, 061 848 40 38
http://www.cengenmed.com.pl/

Zdr ow

WARSZAWA

Zakgad Genetyki, I nstytut
telefon 022 45 82 610, 022 45 82 856
http://www.ipin.edu.pl/kiz/neurologia2/211.htm

Psychi

Poradnia Genetyczna
Zakgad Genetyki
Instytut Matki i Dziecka

telefon 022 32 77 138 (poradnia),
022 32 77 361 (sekretariat)
http://www.imid.med.pl/

Medycznej

Rysunek 1: Geny, chromosomy i DNA

__ U~ Komorka

7 5 \t\T\“’*Chromosomy — 23 pary

Chromosom zawiera geny

© Clinical Skills Ltd

Zmi any w genach | ub c¢hr owmerjant ma c h
kaUdy z nas niesie pewnN ich |
posiadamy dwie kopie winfnkszoSci

genu g1 -wnowalUy obecnoSi Kopi i :

nosicielem nie oznacza, Ue j es
zmi enionN kopifini genu na jednym
bycia nosicielem zwykle w Uaden
zdrowie. To, Ue jesteS nosiciele
tego, Ue Twoj e dzi eci mogN zc
genetycznN.

Kiedy bycie nosicielem moUe prz
nasze dzieci bnAdN dotknifite chor
SN trzy sytuacje, gdy bycie nosi
Ue dziecko bnhndzie chore:

1. Choroby autosomalne recesywne
W przypadku tych chor - b
0

b e i
bndzie <cierpiadg na chor

gen

O =

dz
b n
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niosN tin samN mutacjin w tym s; Wi ncej informacij.i
odpowi edzialnN za powstanie tej
takich przypadkach ryzyko, Ue Kk Orphanet
jednej kKopi i genu z mutacj N od ¢ Bezpdjatna strona dostarczaj Nca i
WYy nosi 25% (1 na 4 przypadki) pr-bach klinicznych, | ekach; tu
dziedziczonych w ten spos- b zal grup wsparcia w cagej Europi e.
anemia sierpowata, beta-talasemia oraz choroba Taya-Sachsa. www.orpha.net
Wi ncej i nformacj.i na ten temat I
Dziedziczenie recesywne . EuroGentest

Bezpgatna strona dostarczaj Nca
2. Choroby sprzinUone z chromosom genetycznych; t u znajdziesz I i
W przypadku tych chor - b, jelOel i wsparcia w cagej Europi e.
ryzyko wynoszNce 50% (1 na 2 prz www.eurogentest.org
dotknifici chorobN genetycznN. 1|s
przypadki ), Ue j ej c-rki odziedz Twoje lokalne centrum genetyczne:
nosicielkami. W rzadkich przypad
chorobN. JeSli mnUczyzna, kt- -ry BYDGOSZCZ
chromosomem X posi adavsze dekedzbdd Poradnia Genetyczna Szpitala Uniwersyteckiego im. dr A.
mutacjn stajNc sifn nosicielkami, Jurasza,
nie odziedziczN mutacji. Wi ncej telefon 052 585 35 67
znal e¥I w b r oBszziuerdzzei c zpeni e spr http://spsk.home.pl/poradnie/index.htm
chromosomem X . Do cznstych <chor-b dz
spos-b zaliczaj N sii: zesp-g gam Prenatalna Poradnia Genetyczna,
mi "Sni owa Duchenneda oraz hemof telefon 052 365 57 99 wew. 241
3. RearanUacje chromosomowe GDAG6 SK
JeUel i osoba jest nosicielem rea Genetyczna Poradnia Onkologiczna,
j ak zr - wnowaUona transl okacj a telefon 058 341 98 65, wew. 31
zwi fkszone ryzyko, Ue <ci NUa zakc¢
dziecko urodzi sin z kal ect wem Poradnia Genetyczna SPSK ACK AM
uczeniu sin. Wi hcej i nf ormacj i I telefon 058 349 26 16 lub 17
broszurach pt. Zmiany chromosomowe oraz Translokacje
chromosomowe . KATOWICE

Poradnia Genetyczna
Czy mogin byl nosicielem? Samodzielny Publiczny Szpital Kliniczny

telefon 032 207 16 60;
Jest kilka powod: w, gdy ryzyko,


http://www.orpha.net/
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l nne ¥r-dgda wsparci
karze genetycy o pec

Le
(j ak doradca czy m
doSwi adczenie w po zi o
rozmowach o uczuci )) /% \1yct
otrzymani em wy ni k éQna
nosicielstwo. Mo g N dob
Fr-dgem informacj.i

=T
iSpot kani e z Ew > N
genetycznym] bar dz: ot
poni ewalU wczeSnie|j can unapi awdi
wiedziagam, Ue istnieje coS tak
amni ocent eza, dl atego dobr ze b
wyjaSnienie na temat tych wszyst
p o0 mo c (nesiciélka choroby Taya-Sachsa)
Niekt-re osoby uwaUajN za pomocn

dl a pacjent - w. Grupy wsparcia m

t emat praktycznych i emocjonal ny
jakiejS choroby. Wiele z nich p
telefony zaufani a udzielaj Nce
umoUl i wiajN kontakt z innymi | u
sytuacji MogN dysponowal forum
czgonkowie mogN prowadzil koresp
APomocna okazaga sifn grupa wspar
uzyskali Smy cagkiem sporo infori
wieczory pracujN do p- Fna, wi emy
o]

rozmawiajN z tobN prze
wsp:-gpradcgumjoN i czieel & ak
chromosomu X)

chntnie p
materiagy,
gaml i wego

5
choroby genetycznej l ub rear an
wy Usze.

T KtoS w Twoj ej rodzinie cierp
genetycznN, chorobn genet y«

chromosomem X bNdT¥
chromosomowN.
T KtoS w Twojej rodzinie dowied

konkretnej recesywnej choroby genetycznej, choroby

posi ad

genetycznej sprznUonej z c h
rearanUacji chromosomowej

1 Posiadasz dziecko, kt-re ciet
genetycznN, chorobn genety
chromosomem X bNdT¥ posi ad

chr omosomowN.

T Wywodzisz sin z konkretnej gr
wi nksze prawdopodobi e@E&st wo,
konkretnej choroby genetyczne
si n: anemi a sierpowat a u- 0 S
karaibskiego, beta-t al as e mi a u os- b
Sr-dziemnomorskiegeSachscahou o lb:

pochodzNcych z populacji tyd
choroby s N bardzi ej rozpow
konkretnych grupach etniczn
wystfApowal u innych.
Nawet jeSli UOaden =z tych powod
zdecydowal sifi na zrobienie bada
sytuacji, gdy Tw- | partner wi e

konkretnej recesywnej choroby. W tym przypadku wynik
Twojego badani a pomoUe ustalil,
bndN obarczone zwinkszonym ryzyKk,i

Jak mogn dowiedziel sif czy jest.
JeSli sNdzisz, 10 istnieje moUli
konkretnej choroby genetycznej

SwWoi m l ekar zem rodzinnym. Tw- j
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skierowal Cin na konsultacjn do
bndzi e Ci zadawag pytania dotyc
oraz wszelkich chor-b genetyczny
rodzinie. Om- wi |, cCo oznacza
konsekwencje wynikajNce z wiedzy
nosiciela. NaleUOy pamintal, Ue b
j est wgasnym wyborem i j dsrie c a
powi nieneS odczuwal presj.i koni
jeSli nie bhndzie ono przydatne w
JeSli zechcesz wykonal badani e
|l ekarz specjalista potwierdzi i s
otrzymasz propozycj n wykonani a
Badanie genetyczne pozwol i zi den
konkretnym genie | ub chromosomi e
jesteS nosicielem. Badani e wykon
chocialU czasami moUna w tym cel
Pr-bka zostanie od Ciebie pobran
celu wykonania analizy.

Wi ncej i nformacij i na temat badad

w broszurach pt. Czym jest badanie genetyczne? orazCo si n
dzieje w laboratorium genetycznym?

Nal eUOy pamintal, Ue w przypadl
recesywne, oboje rodzice muszN &
choroby genetycznej, Ueby zai st
odziedziczN chorobn. W przypadk:?
chromosomem X wystarczy, Ue t
nosiciel kN, Ueby zaistniaga sza
dot kni nci chorobN, choci alU c-rk
nosici el em Zzawsze bndN Nosi ci
przypadkach kobi ety mo g N byl

sprzinUonN z chromosomem X.
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AiJul0 wiedzN, Ue taki problem jes

zostal przebadani, majN wyb-r. A
mi el d (@adsieid mukawiscydozy)

W przypadku niekt-rych os - b, p o
nosicielstwie z pozostagymi czgo
doSwi adczeni em. MoUe to zbli Oyl
czgonkowie mogN zapewnil duUo ws
podzielil sin wyni kami bada®& na
czgonkami rodziny, a przeUyci e
przygninbiaj Nce.

ACzugam sin jakbym wniosga zar ¢
naprawdin mnN wstrzNsnfAigo, poniev
tego nie chciagam.. .0 (nosicielKk.
Sytuacja ta moUe byl szczeg-1I|nie
oni nie zaakceptowal fakt u, Oe n
moggo =zostal przekazane przez n
rzadkoSci, Ue dziadkowie czuj N s
odpowiedzi al ni za przekazanie ge
sprawn, Ue takie reakcje sN moUl |
fiMoj a mama rozmawi aga z moj N bab
j est ode mni e, koni ec i kropkao.
m- wi Nc 6Ja nic nie wanhosfameldbat
gamli wego chromosomu X)
AZupegnie nie mogga sin pozhi

er a
powi edzi agam, Ue to jedna z tych
j ej \nobsitiglkamukowiscydozy z chorym dzieckiem)

Pokazanie pozostagym czgonkom ro
od Twojego |l ekarza genetyka moU
oznacza bycie nosicielem i wy | a'
czymS, co zdarza sifn przypadkowo



AW moim przypadku nie wywogago t Ni epewnoSi wynik-w badani a
poruszygo kwestin przyszgego po
radzn sobie z faktem, Ue Alicja Czasami wyni ki badania genetyczn
byl to bAadzie i ni¢tmR@ hosindiee lpk W przypadku niekt-rych chor - b,
gamliwego chromosomu X) bndzi e i stniago ni ewi el ki e ryzy
Uadna mut acj a ni e zostaga znal €
Jednak wiadomoSi o byciu nosi ci nosicielstwo. Jest to tak zwaner y z y k o szczBzkeywe
napi nci e [ stres w zwi Nzku. t ak, ponlewaU i stniej N set ki z
przedyskutowal kwestie, kt-re sN powodowal chorobn Jednak w bada
analizuje sin tylko najcznstsze
AWydaj e mi sin, Ue jestem w sta
rzeczami, ale wci Ngal w to kogo W innych przypadkach mutacja moU
bygo straszne. To bygo gorsze ni badania genetycznego, jednakUe n
t ym r ambgidielka hdmofilii) obecnoSci t ej mutacj i . W takic
wyci NgnNi Uadnych pewnych wniosk
Pozostali czgonkowie rodziny
B. tycie ze statusem nosiciela
JeSl| | dowi edziageS sin, Ue jest
om-wil to z pozostagymi czgonka Poni Ue | om-wione zostagy r-Une
czgonkom rodziny, j eSli wyr aUN t wykonagy badanie w kierunku nosi
badania krwi w celu ustalenia cz przydatne 0so0bom, kt -re ni edawn
i nfor macj a mo Ue r-wnleU ok az: nosicielami ale bnandN r-wnieU uUOy
zdi agnozowani u i nnych czgonk - w poddaniu sin badaniom na nosici e
szczeg-lnie waUna dla tych czgo uwagn na szereg zagadni e oraz |
miel w przyszgoSci dzieci. Om- wi wiadomoSi o byciu nosicielem, ch
nosi cielstwo |est Twoim wyborem dotyczyl Twoj e]j osoby.
udostnpnione innym czgonkom rodz
Jak mogn zareagowal jeSli wynik
Ludzie w najr-Uniejszy spos-b re
swoi ch badaCE. Wi el e os- b t wierc
zmartwienie, kiedy po raz pi er
nosicielami. Niekt-rzy m-wiN, Ue
szok. Wszystkie te reakcij e s N
wi nkszoSci l udzi uczucia te ustnj]

~

AGdy dowiedziagam sin, Ue |jest el



