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Zmodyfi kowano na podstawie
Thomasdé Hospital w Londynie.
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Czym jest badanie genetyczne?

Niniejsza broszurka dostarcza

genetycznych, wyj aSniaj Nc czym
dl aczego miagabyS/ miagbyS <chcie
mo Ul i we korzySci [ ni ebezpieczed

Pierwszym krokiem w zrozumieniu, czym jest badanie
genetyczne jest zrozumienie gen-

Geny i chromosomy

Nasz organizm zbudowany jest z I
kom-rek =zawiera kompletny zesta
zestaw i nstrukcji kontroluj Ncyc
dziagania naszego ciaga. SN on:
wiele naszych cech charakterystycznych, takich jak kolor oczu,
grupa kr wi czy wzrost. Posi adam
dziedziczy dwie kopie winkszoSci
mat ki [ jednN kopifn od swojego
posiadamy wiele cech charakterystycznych podobnych do
obojga naszych rodzic- w.

Geny s N zl okali zowane n a magyc
zwanych chr omosomami . Zwy k| e,

posiadamy 46 chromosom:- w. Jeden
dziedziczymy od mat ki i jeden ze
Tak wi nec posi adamy dwa zest awy
i nnymi sgowy 23 pary chromosom:-w
Cz as ami w jednej] kopi i genu wys!H

przeszkadza mu w prawidgowym dzi
przyczynN powstania choroby gen
przekazuje poprawnych instrukcji organizmowi.

Do przykgadowych chor-b genetyc:

mukowi scydoza i dystrofia minSni

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,

Szpit

a l Dziecincy,

Dziekan-w LeSny k/ o

telefon

022 751 12 15 do 18, wew. 173;

http://www.szpital-dziekanow.waw.pl/

WROCGAW
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

War szawy
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Poradnia Genetyczna

Samodzielny Publiczny Szpital Kliniczny
telefon 032 207 16 60;

KRAK¢EW
Poradni a

Genetyczna Uni wersyteck
012 658 20 11, wew. 1043, 1051,

1059, 1330 (Kierownik PG);

GE¢ DY

Poradnia Genetyczna

Ni epubliczny
telefon 0426116311

Zakgad Opieki Zdrow

Poradnia Genetyczna,

Samodzielny Publiczny ZOZ,

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

telefon 042 633 27 42

POZNAG

Ni epubliczny Zakgad Opieki Zdrow
Medycznej"

telefon 061 852 73 32, 061 848 40 38

WARSZAWA

Zakgad Genetyki, I nstytut Psychi

telefon 022 45 82 610,
022 45 82 856

Poradnia Genetyczna
Zakgad Genetyki
Instytut Matki i Dziecka

telefon 022 32 77 138 (poradnia),
022 32 77 361 (sekretariat)

Medyczne,j

Rysunek 1: Geny, chromosomy i DNA
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Chromosomy — 23 pary

Chromosom zawiera geny

© Clinical Skills Ltd

Badania genetyczne

moUe pom-c u
wystnpuj e

netyczne
chromosomi e
kanki . Il stnieje wiele
badaniu g
poni Ue|j

Badani e ge
genie |l ub
kKr wi | ub t
moUe chci el
sN wyszczeg:-Ilnione

poddal sin

9 Masz dziecko z trudnoSci ami
rozwoju lub problemami  zdrowotnymi. Wasz lekarz
podejrzewa, Ue moUe to miel po



1 Tw- j l ekar z podejrzewa, Ue

genetycznN i chce potwierdzil

1 W Twoj e]j rodzinie wystnpuje ¢
wiedziel, czy i stnieje ryzyk
rozwinie sin i u Ciebie

1 Ty lub Tw: | partner cierpicie
moUe zost al przekazana Waszym

1 W wyni ku innych bada@& | akie
(takich jak badanie USG, ocen
testy krwi) okazago sin, Ue i
Twoje dziecko jest obarczone ¢

1 WczeSniejsze ci NUe
i nnymi partner ami)
urodzeniem martwego

(z obecnym
zakoE&zydg
pgodu.

1 U kil ku bl iskich krewnych
nowotworu.

1 Z racji Twojego pochodzenia etnicznego istnieje
podwyUszone ryzyko urodzeni a
genetycznN. Do przykgad-w nal
ludzi z pochodzeniem Afro-karaibskim, beta talasemia u
os-b o pochodzeniu Sr.-dziemno
u Europejczyk: - w, -Sacchhosrao b au Tt a
Aszkenazyj skich. Te chorec
rozpowszechnione w obrnbi e
etnicznych, ale mogN wyst Npil

Ni e zawsze bndzie i stniaga koni

genetycznych. Lekarz moUe byl w

na podstawi e badani a kKl iniczne

analizuj Nc szczeg:-gowN historin
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Pol skie Towarzystwo Genetyki
www.ibb.waw.pl/~ptgc/index.php?subpage=laboratoria

Strona dostarczaj Nca
www.badaniaprenatalne.pl

Orphanet

BezpJatna strona dostarczaj Nc
pr-bach klinicznych, | ekach;
grup wsparcia w cagej
www.orpha.net

EuroGentest

Bezpgatna strona
genetycznych; t u
wsparcia w cagej

WWw.eurogentest.org

znajdzi esz
Europi e.

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

GDAG6SK

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

Czgo:
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http://www.ibb.waw.pl/~ptgc/index.php?subpage=laboratoria
http://www.badaniaprenatalne.pl/
http://www.orpha.net/

To jest tyl ko kr-tkie wprowadz:«

Wi ncej I nformacj i moUesz uzyskal
Portal dqtycchy zagadni eE& genet
zawieraj Ncy m.in. adresy poradni
informacji na temat chor-b genet

poradnictwa genetycznego i diagnostyki prenatalne;j.
www.genetyka-ginekolog.pl

Portal na temat genetyki [ bi ot
o chorobach genetycznych przeznaczone dla lekarzy oraz
pacjent - - w i rodzic- w. Rejestra
bezpgatne.

www.genetyk.pl

Stowarzyszenie na Rzecz Dzieci z Zaburzeniami Genetycznymi
"Genws. Lecha 14, PoznaGE

tel. 61 870-77-21

www.gen.org.pl

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

Strona dostarczaj Nca informacij.i
www.zgapa.pl/data_files/referat 1406.html

5
KorzySci i zagroUeni a Z Wi
genetycznymi
Podjnci e decyzj i o wykonaniu
badani a genetycznego mo Ue
byi trudne. Jest to Tw-j wyb-r.
DIl atego | est bardzo waUne, by
przedyskutowal i dobrze
zrozumi el wszystkie
i nformacj e, jakie otrzymagas$S/
otrzymageS. Jest takUe waUne,
by mi el mo Ul i wo S

przedyskutowania z lekarzem
wszystkich pytaE& i
jaki e moUesz miel

Badania genetyczne mogN przyni eS¢
sobN teU I|iczne zagroUenia i 0
zrozumi el korzySci [ zagroUeni
Niekt-re korzySci [ zagroUeni a
ni e jest kompl et na I nie wszyst
Twoj e] konkretnej sytuacj i . Mo g N
warte przemySlenia i przedyskuto
.RU]\ FL

Dzi fAki badaniom genetycznym modU

pewnoSci N statusu genetycznego T

Dla niekt-rych ludzi ul ga_ zwi N
niepewnosSc.i jest bardzo waUna, 1
JeSli wi adomo S| j est dobra moUe

ulgi.

Badani e genetyczne mo Ue pom- c
genetycznN. Maj Nc wgaSci wN dia
odpowi edni o |l eczony. JeSl i bade
jesteS w grupie podwyUszonego r


http://www.genetyka-ginekolog.pl/
http://www.genetyk.pl/
http://www.gen.org.pl/
http://www.info.am.wroc.pl/fundacja/gen/lekarz.html
http://www.zgapa.pl/data_files/referat_1406.html

