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Czym jest genetyczne badanie 
przedobjawowe?  

Informacje dla pacjent·w i rodzin 



Czym jest genetyczne badanie przedobjawowe?  
 
Niniejsza broszura zawiera informacje na temat genetycznych 
badaŒ przedobjawowych w kierunku chor·b innych niŨ choroby 
nowotworowe. NapisaliŜmy jŃ, Ũeby pom·c Ci odpowiedzieĺ na 
pytania takie jak: 
Czym jest genetyczne badanie przedobjawowe? 
Dlaczego niekt·rzy ludzie decydujŃ siň wykonaĺ takie badanie? 
O czym naleŨy pamiňtaĺ rozwaŨajŃc moŨliwoŜĺ wykonania 
badania przedobjawowego? 
 
CzňŜĺ 1. O naszych genach 
 
By zrozumieĺ, czym sŃ genetyczne badania przedobjawowe, 
dobrze jest najpierw zrozumieĺ, czym sŃ geny i chromosomy. 
 
Geny i chromosomy  
 
Nasze ciağo zbudowane 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 
wzrost oraz spos·b dziağania naszego ciağa. 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 skğadajŃ siň z gen·w, 
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. Chromosomy, a tym samym i geny sŃ zbudowane z 
substancji chemicznej zwanej DNA. 
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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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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 
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. 
 
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/ 
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Rysunek 1: Geny, chromosomy i DNA  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Czasami dziedziczymy lub nabywamy zmianň (mutacjň) w jednej 
kopii genu (lub w obu jego kopiach), kt·ra uniemoŨliwia mu 
prawidğowe funkcjonowanie. Ta zmiana moŨe powodowaĺ 
chorobň genetycznŃ, poniewaŨ gen nie przekazuje poprawnych 
instrukcji ciağu. IstniejŃ tysiŃce r·Ũnych chor·b genetycznych, a 
do przykğad·w naleŨŃ: mukowiscydoza, dystrofia miňŜniowa i 
choroba Huntingtona. Niekt·re z tych chor·b wystňpujŃ od 
urodzenia. Inne pojawiajŃ siň p·Ŧniej, w trakcie Ũycia. W tej 
broszurze skupimy siň gğ·wnie na chorobach, kt·re pojawiajŃ siň 
w p·Ŧniejszych etapach Ũycia. 
 
CzňŜĺ 2.  O badaniu 
 
Czym jest genetyczne badanie przedobjawowe?  
 
Badanie przedobjawowe moŨe dostarczyĺ informacji, czy u 
danej osoby rozwinie siň lub prawdopodobnie moŨe rozwinŃĺ siň 
(w p·Ŧniejszych etapach Ũycia) konkretna choroba, czy teŨ do 
tego nie dojdzie. Badanie przeprowadza siň zwykle na pr·bce 
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krwi. Krew bada siň w laboratorium genetycznym by sprawdziĺ, 
czy w konkretnym genie lub genach powiŃzanych z chorobŃ 
wystňpujŃ jakieŜ zmiany. W broszurce ñCo dzieje siň w 
laboratorium genetycznym?ò umieŜciliŜmy wiňcej informacji o 
tym jak analizowane sŃ geny. 
 
Dlaczego m·gğbym rozwaŨaĺ wykonanie badania 
przedobjawowego?  
 
JeŜli wiadomo jaka choroba genetyczna wystňpuje w Twojej 
rodzinie i znany jest zmieniony gen powodujŃcy tň chorobň, to 
moŨesz wykonaĺ badanie przedobjawowe w celu stwierdzenia, 
czy odziedziczyğeŜ zmieniony gen. MoŨesz zechcieĺ wykonaĺ 
takie badanie jeŨeli: 

1. chorobie moŨna zapobiec lub jej objawy moŨna 
skutecznie leczyĺ, lub jeŨeli 

 
2. chorobie ani nie moŨna zapobiec, ani nie moŨna 
skutecznie leczyĺ jej objaw·w, ale: 
 

¶ chciağbyŜ aby ta wiedza pomogğa Ci w podjňciu decyzji o 
posiadaniu dzieci lub Ũeby dağa Ci wiňcej informacji na 
temat ryzyka wystňpujŃcego u Twoich wğasnych dzieci 

 

¶ wierzysz, Ũe wiňksza wiedza o ryzyku zachorowania 
pomoŨe Ci w podjňciu waŨnych Ũyciowych decyzji, w tym 
decyzji dotyczŃcych opieki medycznej 

 

¶ jesteŜ typem osoby, kt·ra preferuje wiedzieĺ wiňcej o 
swojej przyszğoŜci i woli Ũyĺ z pewnoŜciŃ niŨ w 
niepewnoŜci. 

   

Dla jakich chor·b moŨna wykonaĺ badania przedobjawowe? 

 
 Jest wiele chor·b, dla kt·rych dostňpne sŃ obecnie badania 
przedobjawowe. Niekt·re z nich to: 
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Portal niepelnosprawni.pl  
Portal stworzony przez Stowarzyszenie Przyjaci·ğ Integracji 
strona internetowa: www.niepelnosprawni.pl 
 
Instytut Praw Pacjenta i Edukacji Zdrowotnej  
Tel. (0 22) 474 15 22 
strona internetowa: www.prawapacjenta.eu 
e-mail: kontakt@prawapacjenta.eu 
 
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); 
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Wiňcej informacji: 
 
Stowarzyszenie Na Rzecz Os·b z ChorobŃ Huntingtona w 
Polsce  
Tel. (0 22) 846 41 51 
Strona internetowa: www.huntington.pl 
e-mail: kontakt@huntington.pl 
 
Zanik miňŜni 
Serwis internetowy dla ludzi dotkniňtych chorobami nerwowo-
miňŜniowymi. 
Strona internetowa: www.zanikmiesni.org.pl 
 
Polskie Towarzystwo Chor·b Nerwowo-MiňŜniowych 
Tel. (0 22) 642 75 07 
Strona internetowa: www.idn.org.pl/tzchm 
e-mail: ptchnm@idn.org.pl 
 
Polskie Towarzystwo Walki z MukowiscydozŃ 
Tel. (0 18) 267 60 60 
Bezpğatna infolinia: 0 800 111 169 
Strona internetowa: www.ptwm.org.pl 
e-mail: poczta@ptwm.org.pl 
 
Stowarzyszenie na Rzecz Dzieci z Zaburzeniami 
Genetycznymi "GEN"  
Tel. 0 607 222 721 
Strona internetowa: www.gen.org.pl 
e-mail: gen@gen.org.pl 
 
Polski Portal Genetyki i Biotechnologii  
Strona internetowa: www.genetyk.pl/ 
 
Narodowy Fundusz Zdrowia  
tel. (0 22) 572 60 00 
strona internetowa: www.nfz.gov.pl 
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1) Pewne typy nowotwor·w (wiňcej informacji znajdziesz w 
broszurze pt. Badania przedobjawowe w kierunku 
nowotworu ) 
 
2) Choroby atakujŃce ukğad nerwowy (choroby neurologiczne), w 
tym: 
  - choroba Huntingtona 
  - ataksja dziedziczna i paraplegia spastyczna  
 
3) Choroby atakujŃce miňŜnie (choroby nerwowo-miňŜniowe), w 
tym: 
  - dystrofia miotoniczna 
  - dystrofia twarzowo-ğopatkowo-ramienna 
 
4) Choroby atakujŃce serce (choroby serca), w tym: 
  - kardiomiopatia przerostowa 
  - zesp·ğ wydğuŨonego QT 
 
Co mamy na myŜli m·wiŃc ñryzykoò? 
 
 W wiňkszoŜci przypadk·w (pomijajŃc nowotwory), posiadanie 
zmienionego genu wskazuje na to, Ũe choroba u Ciebie rozwinie 
siň. Jednak zazwyczaj nie jest moŨliwe (przynajmniej na razie), 
Ũeby przewidzieĺ w jakim wieku zachorujesz, w jakim stopniu 
bňdziesz dotkniňty chorobŃ ani jak szybko bňdŃ postňpowaĺ jej 
objawy. 
 
JeŜli czujesz, Ũe moŨesz znajdowaĺ siň w grupie ryzyka i 
chciağbyŜ rozwaŨyĺ moŨliwoŜĺ wykonania badania 
przedobjawowego w kierunku jednej z tych chor·b, powinieneŜ 
um·wiĺ siň na konsultacjň z lekarzem genetykiem. 
 
Procedura  przeprowadzania badania genetycznego  
 
Zanim zostanie u Ciebie wykonane badanie przedobjawowe, 
musi zostaĺ potwierdzone, Ũe znajdujesz siň w grupie ryzyka, a 
jeŜli tak, to trzeba bňdzie ustaliĺ, kt·rego zmienionego genu 
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naleŨy szukaĺ jeŜli zdecydujesz siň to badanie wykonaĺ. 
Najpierw sporzŃdzone zostanie drzewo rodowodowe Twojej 
rodziny. Nastňpnie Tw·j bliski krewny dotkniňty chorobŃ zostanie 
przebadany w celu zidentyfikowania zmienionego genu. 
 
PrzystŃpienie do badaŒ genetycznych jest twoim wğasnym 
wyborem i nigdy nie powinieneŜ siň czuĺ przymuszony do niego 
przez lekarzy, rodzinň, czy przyjaci·ğ. Dodatkowo jest to dğugi 
proces, kt·ry moŨe obejmowaĺ kilka spotkaŒ z lekarzem 
genetykiem i miesiŃce oczekiwaŒ na wynik z laboratorium. 
MoŨesz otrzymaĺ informacje, kt·re bňdŃ dla ciebie zupeğnie 
nowe i cağkiem skomplikowane i moŨe ci byĺ ciňŨko wszystko od 
razu zrozumieĺ. Dobrym pomysğem jest chodzenie na wizyty z 
kimŜ, kto bňdzie dla ciebie wsparciem, na przykğad z partnerem 
Ũyciowym, czy przyjacielem. Byĺ moŨe zechcesz poprosiĺ takŃ 
osobň by robiğa notatki w czasie wizyty. WaŨne jest, by 
wykorzystaĺ moŨliwoŜĺ przedyskutowania badaŒ genetycznych 
z przeszkolonym lekarzem genetykiem. Dostarczy on wszelkich 
niezbňdnych informacji, aby uğatwiĺ ci podjňcie decyzji, kt·ra 
bňdzie dla ciebie wğaŜciwa. MoŨe ci r·wnieŨ pom·c rozwiŃzaĺ 
kwestie emocjonalne, jakie mogŃ siň pojawiĺ, a takŨe 
odpowiedzieĺ na wszelkie twoje pytania i wŃtpliwoŜci. 
 
Pamiňtaj, Ũe jak juŨ otrzymasz wynik swojego badania nie 
bňdzie moŨliwoŜci odwrotu. Dlatego waŨne jest by spr·bowaĺ 
zastanowiĺ siň nad niekt·rymi z gğ·wnych kwestii zanim 
podejmie siň decyzjň. CzňŜĺ z nich 
zostağa om·wiona poniŨej i byĺ moŨe 
dziňki nim nasunŃ ci siň pytania do 
przemyŜlenia i przedyskutowania. Jednak 
lista ta nie jest peğna, jak teŨ nie wszystkie 
punkty bňdŃ siň odnosiğy do  twojej 
konkretnej sytuacji.    
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Finanse  
 
ŧycie z chorobŃ genetycznŃ moŨe siň 
wiŃzaĺ z trudnoŜciami finansowymi. 
Osoby chore mogŃ przez dğugie okresy 
pozostaĺ niezdolne do pracy lub mogŃ 
przestaĺ pracowaĺ w og·le. Ich Ũyciowi 
partnerzy i rodziny mogŃ mieĺ takŨe 
problem z pogodzeniem pracy i nowych 
obowiŃzk·w. Niekt·rym osobom wiedza 
o tym, Ũe sŃ zagroŨeni rozwiniňciem 
choroby genetycznej pozwala zaplanowaĺ finanse i inne 
praktyczne aspekty na przyszğoŜĺ.  
 
 g) Czas na badanie  
 
JeŜli decydujesz siň podejŜĺ do badaŒ, wybierz taki czas, kiedy 
zewnňtrzne czynniki komplikujŃce sŃ na minimalnym poziomie. 
Rozw·d, zerwania, stresujŃcy okres w pracy itp. to nie jest dobry 
moment na przystŃpienie do badaŒ, podobnie jak i bardziej 
radosne uroczystoŜci jak Ŝlub czy narodziny dziecka. Dobrze jest 
zaplanowaĺ wczeŜniej, co bňdziesz robiĺ w dniu otrzymania 
wyniku, poniewaŨ moŨe on wywoğaĺ r·Ũne emocje niezaleŨnie 
od tego, jakŃ wiadomoŜĺ przynosi. 
 
Podjňcie decyzji o badaniu moŨe byĺ pomocne, nawet jeŨeli nie 
jest to decyzja ostateczna, np. na pewno nie podejdň do badania 
przed trzydziestkŃ. W taki spos·b moŨesz odğoŨyĺ sprawň na 
jakiŜ czas i powr·ciĺ do niej w przyszğoŜci. 
 
Kiedy tylko otrzymasz wyniki badaŒ, nie bňdzie juŨ moŨliwoŜci 
odwrotu. Dlatego tak waŨne jest, Ũeby byĺ pewnym 
podejmowanej decyzji i Ũeby om·wiĺ tň decyzjň z 
przeszkolonym genetykiem. Pamiňtaj, Ũe um·wienie wizyty ze 
specjalistŃ genetykiem wcale nie oznacza, Ũe musisz przystŃpiĺ 
do test·w. 
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Niekt·rzy ludzie mogŃ chcieĺ poznaĺ sw·j status ryzyka 
genetycznego, z powodu troski o czğonk·w swojej najbliŨszej 
rodziny. Z kolei inni czğonkowie rodziny mogŃ nie chcieĺ 
poddawaĺ siň badaniu, gdyŨ wolŃ nie znaĺ informacji o swoim 
ryzyku. NaleŨy podchodziĺ do tego z delikatnoŜciŃ i wyczuciem, 
poniewaŨ twoje badanie moŨe dostarczyĺ innym czğonkom 
rodziny niechcianych informacji o ich zagroŨeniu. Trzeba 
pamiňtaĺ, Ũe czğonkowie tej samej rodziny mogŃ mieĺ r·Ũne 
podejŜcie do badaŒ, i Ũe naleŨy to uszanowaĺ. Badania 
genetyczne mogŃ czasem odkryĺ tajemnice rodzinne dotyczŃce 
adopcji, czy ojcostwa (tj. ojcem biologicznym jest w 
rzeczywistoŜci ktoŜ inny niŨ myŜli rodzina). Wynika to z tego, Ũe 
w cağym procesie bada siň historiň rodziny i moŨe zostaĺ 
ujawnione, Ũe nie masz tych samych gen·w co pozostali 
czğonkowie twojej rodziny. NaleŨy mieĺ ŜwiadomoŜĺ takiej 
moŨliwoŜci przed rozpoczňciem procesu.    
 

f) PoufnoŜĺ, ubezpieczenia i finanse 
 

PoufnoŜĺ 
 
Dostňp do wynik·w twoich badaŒ jest tajny. Tw·j lekarz nie ma 
prawa m·wiĺ komukolwiek, Ũe przystňpowağeŜ do badaŒ, ani 
przekazywaĺ dalej twoich wynik·w bez twojej zgody. 
 
Ubezpieczenie  
 
Firmy ubezpieczeniowe czňsto pytajŃ klient·w o szczeg·ğy 
medyczne dotyczŃce ich samych czy teŨ ich rodzin, kiedy ci 
ubiegajŃ siň o polisň ubezpieczeniowŃ, zwğaszcza jeŜli 
przekracza ona pewnŃ kwotň. Rodzaj informacji, o kt·ry mogŃ 
pytaĺ firmy ubezpieczeniowe i pracodawcy znacznie siň r·Ũni w 
poszczeg·lnych krajach. NaleŨy siň dowiedzieĺ, czy obejmuje to 
wyniki jakiegokolwiek badania genetycznego, kt·remu siň juŨ 
poddawağeŜ, albo moŨesz poddaĺ w przyszğoŜci. Zapytaj o to 
swojego genetyka i odnieŜ do ustawodawstwa swojego kraju.  
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CzňŜĺ 3.  Podejmowanie decyzji 
 
a) Leczenie i profilaktyka  

 
Czy istnieje spos·b leczenia lub zapobiegania chorobie?  
 
WaŨne jest, aby zorientowaĺ siň, czy istnieje dostňpne leczenie 
lub spos·b na zmniejszenie ryzyka rozwoju choroby, jeŜliby siň 
okazağo, Ũe posiadasz zmieniony gen. Wiedza o tym, Ũe jest 
dostňpne leczenie moŨe pom·c Ci w podjňciu decyzji. 
 
W niekt·rych chorobach, takich jak wspomniane wczeŜniej 
choroby serca, pomimo braku leczenia, z chorobŃ takŃ moŨna 
radziĺ sobie poprzez podawanie lek·w, stosowanie 
specjalistycznych stymulator·w serca lub, w niekt·rych 
przypadkach, wykonujŃc operacjň. 
 
W przypadku innych chor·b, jak choroba Huntingtona, brak jest 
terapii, kt·ra spowolniğaby postňp choroby. Jednak nasilenie 
niekt·rych objaw·w moŨna czasem czňŜciowo zmniejszyĺ za 
pomocŃ lek·w. Jednak wiedza o tym, Ũe posiadasz zmieniony 
gen moŨe przynieŜĺ korzyŜĺ emocjonalnŃ lub moŨe Ci ona 
pom·c w planowaniu przyszğoŜci. 
   

b) NiepewnoŜĺ w genetyce 
 

NiepewnoŜĺ wynik·w badaŒ oraz przebiegu choroby  
 
Wyniki badaŒ przedobjawowych sŃ obarczone pewnym 
stopniem niepewnoŜci, nawet jeŜli jest on nieznaczny. 
Posiadanie zmienionego genu oznacza zwykle, Ũe prawie 
pewnym jest fakt, Ũe u Ciebie choroba siň rozwinie. Jednak, 
wciŃŨ trudno bňdzie przewidzieĺ, kiedy zachorujesz, jak ciňŨkŃ 
postaĺ bňdzie miağa choroba czy teŨ jak szybko bňdŃ 
postňpowaĺ objawy chorobowe. 
 
Zapamiňtaj, Ũe w terminologii naukowej, pozytywny wynik 
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badania oznacza, Ũe POSIADASZ zmieniony gen natomiast 
negatywny wynik badania oznacza, Ũe NIE POSIADASZ 
zmienionego genu. NajczňŜciej wynik bňdzie miağ postaĺ 
pierwszŃ bŃdŦ drugŃ. 
 
Jednak czasami wystňpuje trzecia moŨliwoŜĺ: niepewny czy teŨ 
ĂpoŜredniò wynik badania. Oznacza to, Ũe pomimo znalezienia 
zmienionego genu, trudno jest jednoznacznie stwierdziĺ, czy w 
tym przypadku spowoduje on rozw·j choroby. Jest to zjawisko 
rzadkie, ale otrzymanie takiego wyniku moŨe byĺ bardzo 
irytujŃce. 
 
Zanim zdecydujesz siň wykonaĺ badanie, powinieneŜ 
przedyskutowaĺ wszystkie moŨliwe rodzaje wynik·w z lekarzem 
genetykiem. 
 
 c) Radzenie sobie z wynikiem  
 
Jakie emocje mogŃ wywoğaĺ wyniki badania? 
 
Zanim podejmiesz decyzjň o wykonaniu badania genetycznego, 
waŨne ŨebyŜ spr·bowağ przemyŜleĺ i przedyskutowaĺ z 
lekarzem genetykiem, jakie emocje mogŃ w Tobie wywoğaĺ 
wszystkie moŨliwe rodzaje wynik·w badania. Dobrym pomysğem 
jest pr·ba wyobraŨenia sobie, jak m·gğbyŜ siň poczuĺ, gdybyŜ 
otrzymağ dobrŃ wiadomoŜĺ lub zğŃ wiadomoŜĺ, spr·buj teŨ 
przypomnieĺ sobie jak reagowağeŜ na zğe wiadomoŜci w 
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zmieniony gen. Tylko te kom·rki jajowe, kt·re nie majŃ 
zmienionego genu sŃ przenoszone do macicy kobiety. Jest to 
dğugi proces, kt·ry nie jest odpowiedni dla wszystkich. Aby 
uzyskaĺ wiňcej informacji o diagnostyce preimplantacyjnej i o 
tym, czy byğaby ona moŨliwa w twoim przypadku, porozmawiaj 
ze swoim lekarzem.    
 

e) Inni czğonkowie rodziny  
 
W wielu przypadkach badanie genetyczne przybliŨa rodziny a w 
rodzinie moŨna znaleŦĺ dobre wsparcie. Niemniej w niekt·rych 
przypadkach taki proces moŨe powodowaĺ napiňcie i 
komplikacje w obrňbie rodziny. Dobrze jest zastanowiĺ siň, jak 
procedura badaŒ i ich wyniki mogŃ wpğynŃĺ na twoje relacje z 
partnerem i innymi czğonkami rodziny. Pamiňtaj, Ũe chory 
czğonek rodziny musi siň najpierw zgodziĺ na badania, aby 
zmieniony gen m·gğ zostaĺ zidentyfikowany. Zachňcanie takiej 
osoby do poddania siň badaniu moŨe byĺ trudne. Czasem 
czğonkowie rodziny utracili kontakt. MoŨe byĺ teŨ trudno 
rozmawiaĺ o chorobie, kt·ra pojawiğa siň w przeszğoŜci, gdyŨ 
moŨe to odŜwieŨyĺ bolesne wspomnienia. SpecjaliŜci genetycy 
powinni byĺ w stanie zaoferowaĺ ci poradň w takich sytuacjach.  
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gen, Twoje dzieci r·wnieŨ mogğy odziedziczyĺ zmieniony gen i 
mogŃ byĺ obciŃŨone ryzykiem choroby. Nie zawsze powinno siň 
poddawaĺ dziecko badaniu przedobjawowemu przez 
ukoŒczeniem 18 roku Ũycia. JeŜli badanie dziecka nie niesie za 
sobŃ Ũadnych korzyŜci medycznych, naleŨy zastanowiĺ siň, czy 
nie lepiej zaczekaĺ, aŨ dziecko doroŜnie i samo bňdzie mogğo 
podjŃĺ tň decyzjň. WyjŃtkiem jest sytuacja, gdy istnieje jakaŜ 
konkretna korzyŜĺ medyczna wynikajŃca z przeprowadzenia 
badania przedobjawowego u dziecka. 
 
Omawianie choroby genetycznej i wynik·w badaŒ 
przedobjawowych z dzieĺmi i mğodzieŨŃ moŨe byĺ bardzo 
trudne. MogŃ stawiaĺ mn·stwo pytaŒ i waŨne jest by na kaŨde z 
nich odpowiadaĺ szczerze jak tylko jest to moŨliwe biorŃc pod 
uwagň ich wiek i poziom dojrzağoŜci. 
 
Czy jest jakiŜ spos·b, Ũeby uniknŃĺ ryzyka zachorowania 
mojego dziecka?   
 
W przypadku niekt·rych chor·b genetycznych, moŨliwe jest 
przeprowadzenie badania podczas ciŃŨy w celu ustalenia, czy 
dziecko odziedziczyğo zmieniony gen (badanie prenatalne). 
Wiňcej informacji na ten temat moŨna znaleŦĺ w broszurach pt. 
Amniocenteza  oraz Biopsja kosm·wki (CVS). JeŜli sŃdzisz, Ũe 
mogğoby to byĺ rozwiŃzaniem dla Ciebie, porozmawiaj ze swoim 
lekarzem, czy takie badania sŃ dostňpne w przypadku choroby, 
kt·rej siň obawiasz. Istotnym jest, Ũeby zrobiĺ to, w miarň 
moŨliwoŜci, przed zajŜciem w ciŃŨň, jako Ũe laboratorium 
prawdopodobnie bňdzie musiağo przygotowaĺ siň do takich 
badaŒ, co moŨe potrwaĺ kilka miesiňcy. 
 
AlternatywŃ do badaŒ przeprowadzanych na pğodzie w czasie 
ciŃŨy moŨe byĺ zastosowanie techniki zwanej GenetycznŃ 
DiagnostykŃ PreimplantacyjnŃ (PGD, ang. Preimplantation 
Genetic Diagnosis). Dotyczy ona par przechodzŃcych 
wspomagane medycznie zapğodnienie, po kt·rym zapğodnione 
kom·rki jajowe sŃ badane w celu sprawdzenia, czy majŃ 
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przeszğoŜci. PrzemyŜlenie tych kwestii moŨe pom·c Ci w 
podjňciu decyzji, czy lepiej bňdzie Ũyĺ w niepewnoŜci 
powodowanej niewiedzŃ czy lepiej byğoby wiedzieĺ, jakikolwiek 
bňdzie wynik badania. Jednak naleŨy pamiňtaĺ, Ũe kaŨdy z nas 
reaguje inaczej i nie istnieje coŜ takiego jak Ănormalnaò reakcja. 
PoniŨej przytoczono kilka kwestii, kt·re powinieneŜ rozwaŨyĺ. 
 
Jak mogň zareagowaĺ jeŜli wynik wskazuje, Ũe posiadam 
zmieniony gen?  
 
Niekt·rzy ludzie wolŃ poznanie wyniku, nawet jeŨeli wskazuje 
on, Ũe majŃ zmieniony gen, od stresu i niepewnoŜci 
wynikajŃcych z niewiedzy. Dla tych os·b uzyskanie wiňkszej 
iloŜci informacji, niezaleŨnie od tego jakie te informacje sŃ, moŨe 
byĺ ulgŃ.  
 
Niekt·rzy ludzie z ulgŃ przyjmujŃ wiadomoŜĺ o tym, Ũe w ich 
przypadku ryzyko choroby genetycznej jest wysokie, jeŨeli jest to 
coŜ, co moŨna leczyĺ. CzujŃ, Ũe informacja ta jest przydatna, 
gdyŨ oznacza, Ũe mogŃ zrobiĺ wszystko co w ich mocy w celu 
zwiňkszenia swojej szansy pozostania zdrowym. Osoby, kt·re 
posiadajŃ zmieniony gen odpowiedzialny za rozw·j choroby, 
kt·rej nie moŨna leczyĺ, mogŃ siň poczuĺ tak, jakby wğaŜnie 
dowiedziağy siň, Ũe juŨ sŃ chore. Jedynym pytaniem, kt·re 
zaprzŃta ich umysğ jest pytanie Ăkiedy dokğadnie to siň wydarzy?ò 
To moŨe byĺ bardzo przygnňbiajŃce. 
 
Niekt·rzy doŜwiadczajŃ uczucia szoku, gdy dowiadujŃ siň, Ũe 
maja zmieniony gen. MogŃ siň czuĺ osamotnieni, zaniepokojeni, 
Ŧli czy zawstydzeni. Wyspecjalizowani genetycy i inny personel 
medyczny taki jak konsultanci i psychologowie sŃ doŜwiadczeni 
w niesieniu pomocy ludziom w takich sytuacjach i mogŃ byĺ 
dobrym Ŧr·dğem wsparcia. 
 
Niekt·rzy uznajŃ, Ũe pomocne jest nawiŃzanie kontaktu ze 
stowarzyszeniami pacjent·w lub grupami wsparcia. Takie grupy 
mogŃ dostarczyĺ informacji o chorobie i o tym, jak wyglŃda Ũycie 
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z niŃ, wğŃczajŃc ich wğasne doŜwiadczenia w aspektach 
praktycznych i emocjonalnych. Czňsto pomagajŃ ludziom i 
rodzinom nawiŃzaĺ kontakt z innymi, kt·rzy sŃ w podobnej 
sytuacji.  
 
Odkrycie posiadania zmienionego genu i moŨliwoŜci przekazania 
go swoim dzieciom moŨe wzbudzaĺ poczucie winy i niepewnoŜĺ 
o przyszğe zdrowie dzieci. Niemniej waŨne jest, by pamiňtaĺ, Ũe 
geny sŃ rozmieszczane przypadkowo i posiadanie zmienionego 
genu nie jest niczyjŃ winŃ.  
 
U niekt·rych wiadomoŜĺ o tym, Ũe ryzyko rozwoju choroby w ich 
przypadku jest wysokie moŨe powodowaĺ odczucia 
przypominajŃce przejaŨdŨkň ĂemocjonalnŃ kolejkŃ g·rskŃò. 
Osoby takie m·wiŃ, Ũe zdarzajŃ siň im dobre i zğe dni. Jednak 
ostatecznie wiňkszoŜĺ os·b godzi siň ze swoim wynikiem i 
wykorzystuje tň informacjň w planowaniu swojej przyszğoŜci. 
 
Jak mogň zareagowaĺ jeŜli wynik wskazuje, Ũe nie posiadam 
zmienionego genu?  
 
WiňkszoŜĺ os·b na wiadomoŜĺ o tym, Ũe nie posiadajŃ 
zmienionego genu odczuwa radoŜĺ i ulgň. Jednak nierzadko 
osoby takie mogŃ doŜwiadczyĺ obniŨenia samopoczucia po 
przebadaniu siň. MoŨe siň tak zdarzyĺ w przypadku os·b, kt·re 
bardzo dğugo Ũyğy obarczone ryzykiem zachorowania i teraz 
koniecznoŜĺ przyzwyczajenia siň do bycia Ănormalnymò jest dla 
nich duŨŃ zmianŃ. Niekt·rzy czujŃ siň rozczarowani, Ũe ta Ădobra 
wiadomoŜĺò nie spowodowağa tak wielu pozytywnych zmian w 
ich Ũyciu jakby siň tego spodziewali. 
 
W przypadku wielu os·b, kt·re byğy przekonane, Ũe posiadajŃ 
zmieniony gen, wiadomoŜĺ o tym, Ũe go nie majŃ moŨe 
cağkowicie zmieniĺ ich podejŜcie do Ũycia. Niekt·rym trudno 
poradziĺ sobie z myŜlŃ, Ũe ĂmajŃ przed sobŃ przyszğoŜĺò. 
 
Niekt·rym trudno jest przekazaĺ tň ĂdobrŃ wiadomoŜĺò krewnym. 
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Tak zwana Ăwina ocalağegoò to coŜ, o czym czňsto wspominajŃ 
osoby, kt·re otrzymağy Ădobreò wyniki badania. ZastanawiajŃ siň, 
dlaczego wğaŜnie im udağo siň tego uniknŃĺ, podczas gdy 
pozostağym czğonkom rodziny nie. Czasami trudno jest 
zaakceptowaĺ fakt, Ũe Ty miağeŜ szczňŜcie a inni nie. 
 
Niekt·re osoby otrzymujŃce Ădobre wiadomoŜciò odczuwajŃ 
wiňkszy obowiŃzek, Ũeby opiekowaĺ siň tymi czğonkami rodziny, 
kt·rzy sŃ dotkniňci chorobŃ. 
 
Przyzwyczajenie siň do wynik·w badania zajmuje trochň czasu, 
nawet jeŜli sŃ to Ădobre wynikiò. 
 

d) Ryzyko u Twoich dzieci  
 
Co oznaczajŃ wyniki badaŒ dla Twoich dzieci (takŨe 
przyszğych dzieci)? 
 
Wyniki Twojego badania genetycznego nie tylko informujŃ o 
ryzyku zachorowania w Twoim przypadku, ale takŨe mogŃ 
dostarczyĺ informacji na temat ryzyka wystňpujŃcego w 
przypadku Twoich dzieci. 
   
JeŨeli wyniki Twoich badaŒ pokazujŃ, Ũe nie odziedziczyğeŜ 
zmienionego genu, kt·ry zidentyfikowano w Twojej rodzinie, to 
nie jesteŜ w grupie 
podwyŨszonego ryzyka 
zachorowania na tň chorobň i 
Twoje dzieci nie bňdŃ mogğy 
odziedziczyĺ od Ciebie ryzyka 
genetycznego. Wynika to z tego, 
Ũe nie moŨesz przekazaĺ 
zmienionego genu, jeŜli go nie 
masz. 
 
JeŜli wyniki Twoich badaŒ 
wskazujŃ, Ũe posiadasz zmieniony 
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