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Zmiany chromosomowe
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Zmiany chromosomowe

Niniejsza ulotka omawia zagadnienie zmian chromosomowych,
sposobu w jaki sN one dziedzi
spowodowa wyst Npienie probl em
przeznaczone do wykorzystania w czasie rozmowy z lekarzem
genet yki em. teby zrozumi el
chromosomowych, pomocne bndzi e
materiagami dotyczNcymi gen-w i

Czym sN geny i chromosomy?
Nasz organizm zbudowany jest z |
kom-rek zawiera kompletny zest a"
gen- w. Geny dziagajN jak zestaw
rozw:- j or az spos- b dziagania n
odpowiedzialne za wiele naszych cech charakterystycznych,
takich jak kolor oczu, grupa krwi czy wzrost.

Geny s N przenoszone na nitkowa
chr omosomami Zwy k| e, w winkszo
chromosom- w. Chr omosomy dzi edz
rodzic- w, 23 od mat ki [ 23 od
zest awy 23 chromosom- w l ub I n
chromosom:- w Poni ewaU chromosom
dziedziczymy po dwie kopie wink
kaUdego z rodzic-w. To wgaSnie ¢
cech charakterystycznych podobn
Geny sN zbudowane z substancij.i c
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Godzi
telefon 042 633 27 42
http://www.barlicki.pl/

POZNAG

Ni epubliczny Zakgad Opieki Zdr ow
Medycznej"

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

WARSZAWA

Zakgad Genetyki, |l nstytut Psychi

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

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

Poradnia Genetyczna

Zakgad Genetyki Medycznej
Instytut "Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka"

telefon 022 815 74 50 (sekretariat)

022 815 74 51 (poradnia)

http://lwww.czd.pl/

Poradnia Genetyczna,

Szpital Dziecincy,

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

WROCGAW
Poradnia Genetyczna Wielospecjalistycznej Przychodni
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Twoje lokalne centrum genetyczne:

BYDGOSzZCz

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

GDAG6 SK

Genetyczna Poradnia Onkologiczna,
telefon 058 341 98 65, wew. 31
Poradnia Genetyczna SPSK ACK AM
telefon 058 349 26 16 lub 17

KATOWICE

Poradnia Genetyczna

Samodzielny Publiczny Szpital Kliniczny
telefon 032 207 16 60;

KRAKCEW

Poradnia Genetyczna Uni wersyteck
012 658 20 11, wew. 1043, 1051, 1059, 1330 (Kierownik PG);
http://www.szpitalzdrowia.pl/

GeE Dt

Poradnia Genetyczna

Ni epubliczny Zakgad
telefon 0426116311
http://www.genos.com.pl/

Opieki Zdrow

Poradnia Genetyczna,
Samodzielny Publiczny ZOZ,
Uniwersytecki Szpital Kliniczny nr 3 im. dr S. Sterlinga UM w

Rysunek 1: Geny, chromosomy i DNA

'—\«;— Komoérka

-‘T}‘*Chromosomy — 23 pary

Chromosom zawiera geny

© Clinical Skills Ltd

Chromosomy (patrz Rysunek 2) ponumerowane od 1 do 22
wygl Ndaj N tak samo =zar - -wno u
sin je aut osomami Para o
kobi et a chromosomy te nazywa
rodzaje chromosom-w pgci, j ed
drugi chromosomem Y. Kobi ety
chromosomy X (XX). Kobieta dziedziczy jeden chromosom X od

S
en

SWOoj €] mat ki [ jeden chromosom
prawidgowo posiadaj N chromosom
MnUczyzna dziedziczy chromosom

chromosom Y od swojego ojca. Zatem Rysunek 2 przedstawia
chromosomy mnUczyzny | ako, Ue
chromosomy XY.

oS
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Rysunek 2. 23 pary chromosom:
wi el koSltrn gmosom 1 ] est naj wi nk

chromosomy to chromosomy pgci
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Zmiany chromosomowe

Posiadanie wgaSci wej proporcji |

waUne. Jest tak dlatego, Ue ge
kom-rkom naszego organi zmu, s N
KaUda zmi ana liczby, wi el koSc
chromosom- w mo Ue oznaczal Z mi
rozmieszczeniu i nformacj i genet
rozmieszczeniu i nformacj i genet
dziecka upoSledzenie zdolnoSci
i problemy zdrowotne.

Zmi any chromosomowe mogN zostal

CznSciej zmi any chromosomowe ©po
powstawania kom-r ki j ajowe]j czy
zapgodnieni a. Nie jesteSmy w st.
tych zmian.
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Unique - Grupa Wsparcia Rzadkich C h o r Ghilmmosomalnych
PO Box 2189,

Caterham,

Surrey

Wielka Brytania

CR3 5GN

tel. + 44 (0) 1883 330766

e-mail: info@rarechromo.org

strona internetowa: www.rarechromo.org

Fundacja Akademii Medycznej we Wr
www.info.am.wroc.pl/fundacja/gen/lekarz.html

Strona dostarczaj Nca
www.zgapa.pl/data files/referat 1406.html

i nformacj.i

Pol skie Towarzystwo Genetyki
www.ibb.waw.pl/~ptgc/index.php?subpage=laboratoria

Orphanet

BezpJjatna strona dostarczaj Nca i
pr-bach klinicznych, | ekach; t u
grup wsparcia w cagej Europi e.
www.orpha.net

EuroGentest

Bezpgatna strona dostarczaj Nca

genetycznych; t u
wsparcia w
www.eurogentest.org

znajdzi esz i nki do
cagej Europi e.

Twoje lokalne centrum genetyczne:

Czgo


mailto:info@rarechromo.org
http://www.rarechromo.org
http://www.info.am.wroc.pl/fundacja/gen/lekarz.html
http://www.zgapa.pl/data_files/referat_1406.html
http://www.ibb.waw.pl/~ptgc/index.php?subpage=laboratoria
http://www.orpha.net/
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Gdzie moUesz
zmian chromosomowych?

To j est tyl ko kr -t
chromosomowych.
nastninpuj Ncych ¥Fr - -deg:

uzyskal

Wi ncej

Wi Nce,j
przewo
i nf or ma

Stowarzyszenie na Rzecz Dzieci z Zaburzeniami Genetycznymi

"Geno

0S. Lecha 14,
tel. 61 870-77-21
www.gen.org.pl

PoznaCE

Stowarzyszenie Rodzin
"Bardziej] KOCHANI"

ul. Conrada 13, 01-922 Warszawa

tel. 22 663 40 43

www.bardziejkochani.pl

Stowarzyszenie Rodzin
"Szansa"

ul. Piastéw 9/226, 40-868 Katowice

tel. 609 704 787
http://www.Szansa.katowice.pl/

Opi ekun-

Przyjaci
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SN dwa g9gg-wne typy zmian chr omo:
poj awi |
Zmi any l i czby ¢ Kiedy rezlsa o kopii wdanego

chromosomu jest mniejsza | ub winl

Zmiany w strukturze chromosomu: Kiedy mat e
pojedynczego chromosomu ulega przerwaniu lub zmianie pod

j aki mS wzgl ndem. Mo Ue t o obej m
materi agu chromosomowego. W t e]
delecjom, duplikacjom, insercjom i inwersjom oraz

chromosomom pierScieniowym. JeSI

na temat translokacji chromosomowych, zajrzyj do ulotki pt.
Translokacje chromosomowe.

Zmi any |l iczby chromosom- w

Zwykl e, kaUda kom-r ka w |l udzk
chromosom:- w. Jednak czasami dzi e
duUN al bo zbyt magN | iczbN chron
ma za duUo |l ub za mago gen-w czyl

Jednym z naj bardzi ej powszechn
genetycznej spowodowane|] obec
chromosomu jest zesp-g Downa. Lu

maj N 47 chromosom-w w swoich ko
posiadaj N trzy kopie chromosomu
wystnpuj Ncych dw- ch.


http://www.gen.org.pl/
http://www.bardziejkochani.pl/
http://www.szansa.katowice.pl/
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Rysunek 3: Chromosomy dziewczynki (ostania para to
chromosomy XX) z zespogem Down
kopi e chr omosomu 21 zami ast z
dw- c h.

Zmiany w strukturze chromosomu

Zmi any w strukturze chromosomu
pojedynczego chromosomu w jaki S

przegrupowani u. Mo Ue t o obej mo
materiagu chromosomowego. Mo Ue t
sposob-w, kt-re zostagy om:- wione

Zmi any w strukturze chromosomu n
trudne do wykrycia przez naukowc
zmiana w strukturze =zostanie od

przewidziel skutki tej zmiany u
irytuj Nce dla rodzic-w, kt -rzy
naj wincej informacji na temat pr
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Zapamint aj

Zmi ana moUe byl albo odziedzi
powstaje podczas zapgodnieni a.
Zmi ana ni e mo Ue z bjest @bbcnarpeerr a wi
cage Uyci e.

Zmi ana nie jest czymS, czym m
ludzi . Dl atego teU nosiciel ci
udzie czfAisto czuj N sifi winni
rodzinie zmiany chromosomowe|j
Ue nikt nie jest temu winien i
sin nie przyczynig

Wi ikszoSli nosicieli zr -wnowaU

zdrowe dzieci.



