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Czym jest badanie 

genetyczne?  

Informacje dla pacjent·w i rodzin 



Czym jest badanie genetyczne?  
 
 
Niniejsza broszurka dostarcza informacji na temat badaŒ 
genetycznych, wyjaŜniajŃc czym jest badanie genetyczne, 
dlaczego miağabyŜ/miağbyŜ chcieĺ je wykonaĺ oraz wskaŨe 
moŨliwe korzyŜci i niebezpieczeŒstwa. 
 
Pierwszym krokiem w zrozumieniu, czym jest badanie 
genetyczne jest zrozumienie gen·w i chromosom·w. 
 

Geny i chromosomy  
 
Nasz organizm zbudowany jest z milion·w kom·rek. WiňkszoŜĺ 
kom·rek zawiera kompletny zestaw gen·w. Geny dziağajŃ jak 
zestaw instrukcji kontrolujŃcych nasz rozw·j oraz spos·b 
dziağania naszego ciağa. SŃ one r·wnieŨ odpowiedzialne za 
wiele naszych cech charakterystycznych, takich jak kolor oczu, 
grupa krwi czy wzrost. Posiadamy tysiŃce gen·w. KaŨdy z nas 
dziedziczy dwie kopie wiňkszoŜci gen·w, jednŃ kopiň od swojej 
matki i jednŃ kopiň od swojego ojca. To wğaŜnie dlatego czňsto 
posiadamy wiele cech charakterystycznych podobnych do 
obojga naszych rodzic·w. 
 
Geny sŃ zlokalizowane na mağych, nitkowatych strukturach 
zwanych chromosomami. Zwykle, w wiňkszoŜci kom·rek 
posiadamy 46 chromosom·w. Jeden zestaw 23 chromosom·w 
dziedziczymy od matki i jeden zestaw 23 chromosom·w od ojca. 
Tak wiňc posiadamy dwa zestawy 23 chromosom·w, czyli 
innymi sğowy 23 pary chromosom·w. 
 
Czasami w jednej kopii genu wystňpuje zmiana (mutacja), kt·ra 
przeszkadza mu w prawidğowym dziağaniu. Ta zmiana moŨe byĺ 
przyczynŃ powstania choroby genetycznej, poniewaŨ gen nie 
przekazuje poprawnych instrukcji organizmowi. 
 
Do przykğadowych chor·b genetycznych naleŨŃ: zesp·ğ Downa, 
mukowiscydoza i dystrofia miňŜniowa.  
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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  
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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);  
 
ĞčDť 
Poradnia Genetyczna 
Niepubliczny Zakğad Opieki Zdrowotnej "GENOS" 
telefon 042 611 63 11  
 
Poradnia Genetyczna,  
Samodzielny Publiczny ZOZ,  
Uniwersytecki Szpital Kliniczny nr 3 im. dr S. Sterlinga UM w 
Ğodzi   
telefon 042 633 27 42  
 
POZNAő 
Niepubliczny Zakğad Opieki Zdrowotnej "Centrum Genetyki 
Medycznej"   
telefon 061 852 73 32, 061 848 40 38  
 
WARSZAWA  
Zakğad Genetyki, Instytut Psychiatrii i Neurologii   
telefon 022 45 82 610, 
022 45 82 856  
 
Poradnia Genetyczna 
Zakğad Genetyki Medycznej 
Instytut Matki i Dziecka   
telefon 022 32 77 138 (poradnia), 
022 32 77 361 (sekretariat) 
 
 

 

10 

Rysunek 1: Geny, chromosomy i DNA  

 

Badania genetyczne  
 
 
Badanie genetyczne moŨe pom·c ustaliĺ, czy w konkretnym 
genie lub chromosomie wystňpuje zmiana. Jest to zwykle test z 
krwi lub tkanki. Istnieje wiele powod·w, dla kt·rych dana osoba 
moŨe chcieĺ poddaĺ siň badaniu genetycznemu. Niekt·re z nich 
sŃ wyszczeg·lnione poniŨej: 
 
¶ Masz dziecko z trudnoŜciami w nauce, op·Ŧnieniem 

rozwoju lub problemami zdrowotnymi. Wasz lekarz 
podejrzewa, Ũe moŨe to mieĺ podğoŨe genetyczne. 
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¶ Tw·j lekarz podejrzewa, Ũe moŨesz mieĺ chorobň 
genetycznŃ i chce potwierdziĺ diagnozň. 

 
¶ W Twojej rodzinie wystňpuje choroba genetyczna. Chcesz 

wiedzieĺ, czy istnieje ryzyko, Ũe z wiekiem choroba 
rozwinie siň i u Ciebie. 

 
¶ Ty lub Tw·j partner cierpicie na chorobň genetycznŃ, kt·ra 

moŨe zostaĺ przekazana Waszym dzieciom. 

 
¶ W wyniku innych badaŒ, jakie wykonywağaŜ w czasie ciŃŨy 

(takich jak badanie USG, ocena przeziernoŜci karkowej lub 
testy krwi) okazağo siň, Ũe istnieje podwyŨszone ryzyko, Ũe 
Twoje dziecko jest obarczone chorobŃ genetycznŃ. 

 
¶ WczeŜniejsze ciŃŨe (z obecnym partnerem/partnerkŃ lub z 

innymi partnerami) zakoŒczyğy siň poronieniem lub 
urodzeniem martwego pğodu. 

 
¶ U kilku bliskich krewnych wystŃpiğ okreŜlony typ 

nowotworu. 
 
¶ Z racji Twojego pochodzenia etnicznego istnieje 

podwyŨszone ryzyko urodzenia dziecka z chorobŃ 
genetycznŃ. Do przykğad·w naleŨy anemia sierpowata u 
ludzi z pochodzeniem Afro-karaibskim, beta talasemia u 
os·b o pochodzeniu Ŝr·dziemnomorskim, mukowiscydoza 
u Europejczyk·w, choroba Taya-Sachsa u ŧyd·w 
Aszkenazyjskich. Te choroby sŃ bardziej 
rozpowszechnione w obrňbie poszczeg·lnych grup 
etnicznych, ale mogŃ wystŃpiĺ takŨe u innych. 

 
 
Nie zawsze bňdzie istniağa koniecznoŜĺ wykonywania badaŒ 
genetycznych. Lekarz moŨe byĺ w stanie zdiagnozowaĺ chorobň 
na podstawie badania klinicznego lub stwierdziĺ ryzyko 
analizujŃc szczeg·ğowŃ historiň rodzinnŃ. 
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Polskie Towarzystwo Genetyki Czğowieka 
www.ibb.waw.pl/~ptgc/index.php?subpage=laboratoria 
 
Strona dostarczajŃca informacji na temat badaŒ prenatalnych 
www.badaniaprenatalne.pl 
 
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  
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To jest tylko kr·tkie wprowadzenie do badaŒ genetycznych. 
Wiňcej informacji moŨesz uzyskaĺ na: 
 

Portal dotyczŃcy zagadnieŒ genetyki ginekologicznej 
zawierajŃcy m.in. adresy poradni genetycznych, dostarczajŃcy 
informacji na temat chor·b genetycznych i ich diagnozowania, 
poradnictwa genetycznego i diagnostyki prenatalnej. 
www.genetyka-ginekolog.pl 
 
Portal na temat genetyki i biotechnologii zawierajŃcy informacje 
o chorobach genetycznych przeznaczone dla lekarzy oraz 
pacjent·w i rodzic·w. Rejestracja i dostňp do portalu sŃ 
bezpğatne. 
www.genetyk.pl 
 
Stowarzyszenie na Rzecz Dzieci z Zaburzeniami Genetycznymi 
"Genò ,  os. Lecha 14, PoznaŒ 
tel. 61 870-77-21 
www.gen.org.pl 
 
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 
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KorzyŜci i zagroŨenia zwiŃzane z badaniami 
genetycznymi  
 
Podjňcie decyzji o wykonaniu 
badania genetycznego moŨe 
byĺ trudne. Jest to Tw·j wyb·r. 
Dlatego jest bardzo waŨne, by 
przedyskutowaĺ i dobrze 
zrozumieĺ wszystkie 
informacje, jakie otrzymağaŜ/
otrzymağeŜ. Jest takŨe waŨne, 
by mieĺ moŨliwoŜĺ 
przedyskutowania z lekarzem 
wszystkich pytaŒ i wŃtpliwoŜci, 
jakie moŨesz mieĺ. 
 
Badania genetyczne mogŃ przynieŜĺ wiele korzyŜci ale niosŃ ze 
sobŃ teŨ liczne zagroŨenia i ograniczenia. Jest waŨne, by 
zrozumieĺ korzyŜci i zagroŨenia przed podjňciem decyzji. 
Niekt·re korzyŜci i zagroŨenia sŃ przedstawione poniŨej. Lista 
nie jest kompletna i nie wszystkie punkty bňdŃ siň odnosiĺ do 
Twojej konkretnej sytuacji. MogŃ jednak nasunŃĺ Ci zagadnienia 
warte przemyŜlenia i przedyskutowania z lekarzem genetykiem. 

 
�.�R�U�]�\���F�L 
 
Dziňki badaniom genetycznym moŨliwe jest ustalenie z cağŃ 
pewnoŜciŃ statusu genetycznego Twojego lub Twojego dziecka. 
Dla niekt·rych ludzi ulga zwiŃzana z uwolnieniem siň od 
niepewnoŜci jest bardzo waŨna, nawet jeŜli wiadomoŜĺ jest zğa. 
JeŜli wiadomoŜĺ jest dobra moŨe to oznaczaĺ wielkie uczucie 
ulgi. 

 
Badanie genetyczne moŨe pom·c zdiagnozowaĺ chorobň 
genetycznŃ. MajŃc wğaŜciwŃ diagnozň, pacjent moŨe byĺ 
odpowiednio leczony. JeŜli badanie genetyczne wykaŨe, Ũe 
jesteŜ w grupie podwyŨszonego ryzyka rozwiniňcia siň choroby 
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