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Zmiany chromosomowe  

Informacje dla pacjent·w i rodzin 



Zmiany chromosomowe  
 
 

Niniejsza ulotka omawia zagadnienie zmian chromosomowych, 
sposobu w jaki sŃ one dziedziczone oraz kiedy mogŃ 
spowodowaĺ wystŃpienie problem·w. Te informacje sŃ 
przeznaczone do wykorzystania w czasie rozmowy z lekarzem 
genetykiem. ŧeby zrozumieĺ zagadnienie zmian 
chromosomowych, pomocne bňdzie zapoznanie siň najpierw z 
materiağami dotyczŃcymi gen·w i chromosom·w. 
 
 

Czym sŃ geny i chromosomy? 
 
Nasz organizm zbudowany 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 
rozw·j oraz spos·b dziağania naszego organizmu. 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 zawierajŃ geny, 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. 
Geny sŃ zbudowane z substancji chemicznej zwanej DNA. 
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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/ 
  
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 
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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;  
 
KRAKčW 
Poradnia Genetyczna Uniwersytecki Szpital Dzieciňcy   
012 658 20 11, wew. 1043, 1051, 1059, 1330 (Kierownik PG); 
http://www.szpitalzdrowia.pl/ 
 
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 
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Rysunek 1: Geny, chromosomy i DNA  

Chromosomy (patrz Rysunek 2) ponumerowane od 1 do 22 
wyglŃdajŃ tak samo zar·wno u mňŨczyzn jak i u kobiet. Nazywa 
siň je autosomami. Para o numerze 23 r·Ũni siň u mňŨczyzn i u 
kobiet a chromosomy te nazywa siň chromosomami pğci. SŃ dwa 
rodzaje chromosom·w pğci, jeden zwany chromosomem X a 
drugi chromosomem Y. Kobiety prawidğowo posiadajŃ dwa 
chromosomy X (XX). Kobieta dziedziczy jeden chromosom X od 
swojej matki i jeden chromosom X od swojego ojca. MňŨczyŦni 
prawidğowo posiadajŃ chromosom X oraz chromosom Y (XY). 
MňŨczyzna dziedziczy chromosom X od swojej matki a 
chromosom Y od swojego ojca. Zatem Rysunek 2 przedstawia 
chromosomy mňŨczyzny jako, Ũe ostatnia para chromosom·w to 
chromosomy XY. 
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Rysunek 2: 23 pary chromosom·w uğoŨone wedğug 
wielkoŜci; chromosom 1 jest najwiňkszy. Dwa ostatnie 
chromosomy to chromosomy pğci. 

 
 

 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Zmiany chromosomowe  
 
Posiadanie wğaŜciwej proporcji materiağu chromosomowego jest 
waŨne. Jest tak dlatego, Ũe geny, kt·re wydajŃ instrukcje 
kom·rkom naszego organizmu, sŃ obecne na chromosomach. 
KaŨda zmiana liczby, wielkoŜci czy struktury naszych 
chromosom·w moŨe oznaczaĺ zmianň w iloŜci lub 
rozmieszczeniu informacji genetycznej. Zmiana w iloŜci lub 
rozmieszczeniu informacji genetycznej moŨe powodowaĺ u 
dziecka upoŜledzenie zdolnoŜci uczenia siň, op·Ŧnienie rozwoju 
i problemy zdrowotne. 
 
Zmiany chromosomowe mogŃ zostaĺ odziedziczone od rodzica. 
CzňŜciej zmiany chromosomowe pojawiajŃ siň albo podczas 
powstawania kom·rki jajowej czy plemnik·w, albo w czasie 
zapğodnienia. Nie jesteŜmy w stanie kontrolowaĺ pojawiania siň 
tych zmian.  
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Unique - Grupa Wsparcia Rzadkich Chor·b Chromosomalnych 
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 Wrocğawiu 
www.info.am.wroc.pl/fundacja/gen/lekarz.html 
 
Strona dostarczajŃca informacji na temat chor·b genetycznych 
www.zgapa.pl/data_files/referat_1406.html  
 

Polskie Towarzystwo Genetyki Czğowieka 
www.ibb.waw.pl/~ptgc/index.php?subpage=laboratoria 
 
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: 
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Gdzie moŨesz uzyskaĺ wiňcej informacji na temat 
zmian chromosomowych?  
 
To jest tylko kr·tki przewodnik na temat zmian 
chromosomowych. Wiňcej informacji moŨna uzyskaĺ z 
nastňpujŃcych Ŧr·değ: 
 
Stowarzyszenie na Rzecz Dzieci z Zaburzeniami Genetycznymi 
"Genò                
 os. Lecha 14, PoznaŒ 
tel. 61 870-77-21 
www.gen.org.pl 
 
Stowarzyszenie Rodzin i Opiekun·w Os·b z Zespoğem Downa 
"Bardziej KOCHANI"  
ul. Conrada 13, 01-922 Warszawa 
tel. 22 663 40 43 
www.bardziejkochani.pl 
 
Stowarzyszenie Rodzin i Przyjaci·ğ Os·b z Zespoğem Downa 
"Szansa"  
ul. Piastów 9/226, 40-868 Katowice 
tel. 609 704 787 
http://www.szansa.katowice.pl/ 
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SŃ dwa gğ·wne typy zmian chromosomowych, kt·re mogŃ siň 
pojawiĺ: 
 
Zmiany liczby chromosom·w: Kiedy liczba kopii danego 
chromosomu jest mniejsza lub wiňksza niŨ zwykle. 
 
Zmiany w strukturze chromosomu: Kiedy materiağ 
pojedynczego chromosomu ulega przerwaniu lub zmianie pod 
jakimŜ wzglňdem. MoŨe to obejmowaĺ dodanie lub utratň 
materiağu chromosomowego. W tej ulotce przyjrzymy siň 
delecjom, duplikacjom, insercjom i inwersjom oraz 
chromosomom pierŜcieniowym. JeŜli chcesz uzyskaĺ informacje 
na temat translokacji chromosomowych, zajrzyj do ulotki pt. 
Translokacje chromosomowe. 
 

Zmiany liczby chromosom·w 
 
Zwykle, kaŨda kom·rka w ludzkim ciele zawiera 46 
chromosom·w. Jednak czasami dziecko rodzi siň albo ze zbyt 
duŨŃ albo zbyt mağŃ liczbŃ chromosom·w. Dlatego teŨ dziecko 
ma za duŨo lub za mağo gen·w czyli instrukcji. 
 
Jednym z najbardziej powszechnych przykğad·w choroby 
genetycznej spowodowanej obecnoŜciŃ dodatkowego 
chromosomu jest zesp·ğ Downa. Ludzie z tŃ chorobŃ zamiast 46 
majŃ 47 chromosom·w w swoich kom·rkach. To dlatego, Ũe 
posiadajŃ trzy kopie chromosomu o numerze 21 zamiast zwykle 
wystňpujŃcych dw·ch. 
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Rysunek 3: Chromosomy dziewczynki (ostania para to 
chromosomy XX) z zespoğem Downa. Widoczne sŃ trzy 
kopie chromosomu 21 zamiast zwykle wystňpujŃcych 
dw·ch. 

 

 

 
 

 

Zmiany w strukturze chromosomu  
 
Zmiany w strukturze chromosomu pojawiajŃ siň, kiedy materiağ 
pojedynczego chromosomu w jakiŜ spos·b ulega przerwaniu i 
przegrupowaniu. MoŨe to obejmowaĺ dodanie lub utratň 
materiağu chromosomowego. MoŨe to nastŃpiĺ na kilka r·Ũnych 
sposob·w, kt·re zostağy om·wione poniŨej. 
 
Zmiany w strukturze chromosomu mogŃ byĺ bardzo nieznaczne i 
trudne do wykrycia przez naukowc·w w laboratorium. Nawet jeŜli 
zmiana w strukturze zostanie odnaleziona, czňsto trudno jest 
przewidzieĺ skutki tej zmiany u danego dziecka. MoŨe to byĺ 
irytujŃce dla rodzic·w, kt·rzy chcieliby uzyskaĺ moŨliwie jak 
najwiňcej informacji na temat przyszğoŜci swojego dziecka. 
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Zapamiňtaj 
 
�x�� Zmiana moŨe byĺ albo odziedziczona od rodzica albo 

powstaje podczas zapğodnienia. 
 
�x�� Zmiana nie moŨe zostaĺ naprawiona ï jest obecna przez 

cağe Ũycie. 
 
�x�� Zmiana nie jest czymŜ, czym moŨna siň zaraziĺ od innych 

ludzi. Dlatego teŨ nosiciel ciŃgle moŨe byĺ np. dawcŃ krwi. 
 
�x�� Ludzie czňsto czujŃ siň winni z powodu wystŃpienia w 

rodzinie zmiany chromosomowej. WaŨne, Ũeby pamiňtaĺ, 
Ũe nikt nie jest temu winien i nikt w Ũaden spos·b do tego 
siň nie przyczyniğ. 

 
�x�� WiňkszoŜĺ nosicieli zr·wnowaŨonych zmian moŨe mieĺ 

zdrowe dzieci. 
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