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Czym jest genetyczne badanie przedobjawowe?

Niniejsza broszura zawiera informacje na temat genetycznych

bada® przedobj awowych w kierunku
nowot wor owe . Napisali Smy | N, Ueb
pytania takie jak:

Czym jest genetyczne badanie przedobjawowe?

Dl aczego niekt-rzy ludzie decydu,
O czym nal eUy pamint al rozwaUa|j
badania przedobjawowego?

cznSl 1. O naszych genach

By zrozumiel, czym sN genetyczn

dobrze jest najpierw zrozumiel,
Geny i chromosomy

Nasze <ciago zbudowane | est z mi
kom-rek zawiera kompletny zestaw
gen- w. Geny dziagajN jak zestaw
wWzr ost or az spos- b dziagani a
odpowiedzialne za wiele naszych cech charakterystycznych,
takich jak kolor oczu, grupa krwi czy wzrost.

Geny sN przenoszone na nitkowal

chr omosomami . Zwy k|l e, w wifkszof€
chromosom- w. Chr omos omy dziedz
rodzi c- w, 23 od mat ki [ 23 od o
zest awy 23 chromosom-w l ub I ne
chromosom-w. PoniewaU chromosomy
zatem dziedziczymy po dwie kopie
od kaUdego z rodzic-w. To wgaSni
wiele cech charakterystycznych podobnych do naszych

rodzi c- w. Chr omosomy, a tym samy

substancji chemicznej zwanej DNA.

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,

Szpit
Dzi ek
telefon

al Dziecincy,
an-w LeSny k/ o
022 751 12 15 do 18, wew. 173;

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

WROCGAW
Poradnia Genetyczna Wielospecjalistycznej Przychodni

Lekarskiej

Fundaciji 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

19
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Ge Dt

Poradnia Genetyczna

Ni epubliczny Zakgad Opi eki
telefon 0426116311

http://www.genos.com.pl/

Zdr ow

Poradnia Genetyczna,

Samodzielny Publiczny ZOZ,

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

telefon 042 633 27 42

http://www.barlicki.pl/

POZNAG

Ni epubliczny Zakgad Opi eki
Medycznej"

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

Zdr ow

WARSZAWA

Zakgad Genetyki, |l nstytut
telefon 022 45 82 610, 022 45 82 856
http://www.ipin.edu.pl/kiz/neurologia2/211.

Psychi

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

3

Rysunek 1: Geny, chromosomy i DNA

“‘TKomc')rka

: u"\Chromosomy — 23 pary

Chromosom zawiera geny
Czasami dziedziczymy | ub nabywam
kopi i genu (l'ub w obu jego kopi
prawi djgowe funkcjonowani e. Ta :
chorobn genetycznN, ponlewaU gen
Il nstrukciji ciagu. I~s,tn|ejN tysi N
do przykgad-w nal eUN: mukowi scy
choroba Huntingtona. Ni ekt -re z
urodzeni a. |l nne pojawiaj N sin p
broszurze skupimy siin gg-wnie na
w p-Ffniejszych etapach Uyci a.
cznSil 2. O badani u
Czym jest genetyczne badanie przedobjawowe?
Badani e przedobj awowe mo Ue dost
dane|j osoby rozwinie sin lub pra
(w p-Ffniejszych etapach Uyci a) k
tego nie dojdzie. Badanie przepr



Krew bada sin w | aboratori

konkretnym genie | ub gena
Apuj N jakieS zmiGonydziWwjrogs

| aboratorium gemmdteScandy By wi fice
jak analizowane sN geny.

DIl aczego rozwaUOal Wy

przedobjawowego?

m- ggbym

jaka choroba gene
| znan est zmi eni ony
anie przedobj a
zmi eniony ger
I
[ zapobiec | ul
znie leczyl, lTub jeUel:
moUna za
objaw:- w,

2. chorobi e ani, ni e
skutecznie leczyl | ej

f chciagby$S ab
posi adaniu d
temat ryzyka

y ta wiedza pomog
zZi eci lub Ueby di
wystnipuj Ncego u
inksza wiedza

ciu waUnych

1T wierzysz, Oe
w j n
cych opieki me

w

pomoUe Ci pod

decyzji dotyczN

f jesteS typem oso
SwWoj e]j przyszgoS$S
ni epewnoSci

by, kt-ra pr
Ci i wo l i L

~

Dla jakich chor-b moUna wykonal

Jest wi el e
przedobj awowe.

chor - b, dla kt-rych
Niekt-re z nich t
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Portal niepelnosprawni.pl
Portal stworzony przez
strona internetowa: www.niepelnosprawni.pl

Stowar zys

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

GDAOG 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 Genety
012 658 20 11, wew. 1043, 1051,

czna Uni wersyteck
1059, 1330 (Kierownik PG);
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Wi ncej i nformacj.i

Stowarzyszenie Na Rzecz Os-b
Polsce

Tel. (0 22) 846 41 51

Strona internetowa: www.huntington.pl

e-mail: kontakt@huntington.pl

Zani k minSni

Serwis internetowy dla ludzi-
mi ASni owy mi

Strona internetowa: www.zanikmiesni.org.pl

Pol ski e
Tel. (0 22) 642 75 07

Strona internetowa: www.idn.org.pl/tzchm
e-mail: ptchnm@idn.org.pl

Pol skie Towarzystwo Wal ki z
Tel. (0 18) 267 60 60

Bezpgatna infolinia: 0 800 111
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

do

Towar zystwo-MChSni bwiNeh wo

Mu k o

1
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1) Pewne typy nowot wor -w (wince
broszurze pt. Badania przedobjawowe w  kierunku
nowotworu )

2) Choroby atakuj Nce ukgad ner wo

tym:

- choroba Huntingtona

- ataksja dziedziczna i paraplegia spastyczna
3) Choroby atakuj Nce mimi&8®iné oweh
tym:

- dystrofia miotoniczna

- dystrofia twarzowo-g o p a t-farniemoa

4) Choroby atakuj Nce
- kardiomiopatia przerostowa._
-zesp-g wydguUonego QT

serce (chor

Co mamy na mySli m-wiNc firyzykoo

W winkszoSci przypadk-w (pomiija

Zmi enionego genu wskazuje na to,
sin Jednak zazwyczaj nie jest n
Ueby przewidziel w jakim wieku
bfidziesz dotkninty chorobN ani |
objawy.

JeSI | czujesz, Ue moUesz znajdo
chciagby$ rozwaOyl mo Ul i woSI
przedobj awowego w kierunku jedne
um-wil sifi na konsultacjn z | eka

Procedura przeprowadzania badania genetycznego

Zanim zostanie u Ciebie wykonane badanie przedobjawowe,
mu s i zost al pot wierdzone, Ue zna
j eSli t ak, to trzeba bndzie wust
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nal ely szukal jeSli zdecyduj esz
Naj pierw sporzNdzone zostani e d
rodziny. Nastnpnie Tw- |j bl i ski k

przebadany w celu zidentyfikowania zmienionego genu.

Przyst Npienie do bada®& genetycz
wyborem i nigdy nie powinieneS s
przez | ekarzy, rodzi nn, czy pr z
proces, kt -ry mo Ue obej mowal k
genetykiem i mi esi Nce oczekiwadcC
MoUesz otrzymal informacje, kt-
nowe i cagkiem skompli kowane i m
razu zrozumiel. Dobrym pomysgdgem
kimS, kto bfAidzie dla ciebie wspa
Oyci owym, <czy przyjacielem. Byl
osobn by robi ga not at ki W czas
wykorzystal moUliwoSIi przedyskut

z przeszkolonym lekarzem genetykiem. Dostarczy on wszelkich

niezbndnych informacji, aby wugat
bidzie dla ciebie wgaSciwa. MoUe
kwestie emocjonal ne, j aki e mo g
odpowi edzi el na wszelkie twoje p
Pamifntaj, UOe jak juU otrzymasz
biidzie moUliwoSci odwrotu. DI at €
zastanowi l sin nad ni ekt - rymi

podejmie sifn decyz® * ~eox &l z
zostaga om-wiona p:¢ byl
dzi nki nim nasunN r ytal
przemySlenia | prze § I a.
|l ista ta nie jest p t eU
punkty bAdN sifi oc

konkretnej sytuaciji.

Finanse

tycie z chorobN
wi Nz al z trudno
Osoby chore mogN

pozostal
przestal
partnerzy i
problem z pogodzeniem pracy i nowych
obowi Nzk- w.
tym, Ue sN

(0]

choroby
praktyczne

ni ezdol n
pracowal
rodzir

Ni ekt - wi e

rozwinii
pozwal a za
przyszgosSlI

zagroUeni
genetycznej
aspekty na

g) Czas na badanie

JeSli decydujesz sifn podej Si do
zewnntrzne czynni ki komplikuj Nce
Rozw-d, zerwania, stresuj Ncy okr
mo me nt n a przystNpienie do bada
radosne uroczystoSci jak Slub cz
zapl anowal wczeSniej, co bndzi e
wyni ku, poniewaU moUe on wywogal
od tego, jakN wiadomoSi przynosi
Podjncie decyzji o badaniu moUe

jest to decyzja ostateczna, np.

przed trzydziestkN. W taki spos-
jaki 8§ czas i powr-cil do niej w

Kiedy tyl ko otrzymasz wyni ki bac
odwrot u. DI at ego t ak waUne j e
podej mowane| decyzji [ Ueby |
przeszkolonym genetyki em. Pamint
specjalistN genetykiem wcale nie

do

test - w.
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Niekt-rzy ludzie mogN <chciel p
genetycznego, z powodu troski o]
rodziny. Z kol ei I nni czgonkow
poddawai sin badaniu, gdyU wol N
ryzyku. NaleUOUy podchodzil do teg

twoje badanie moUe do:
ni echcianych i nformacj i
pamiftal, Ue czgonkowie tej sam
podej Scie do badaG, i Ue nal el
genetyczne mogN czasem odkryl ta

poni ewal
rodziny

adopcji, czy ojcostwa (f. ojcem biologicznym jest w

rzeczywi stoSci ktoS inny niU myS$S
w cagym procesie bada siﬁ hi st
uj awni one, Ue ni e mas z tych s a
czgonkowi e t woj e] rodziny. Nal €
moUl i woSci przed rozpocziiciem pr

f) PoufnoSi, ubezpieczenia i

PoufnoSi
Dostninp do wynik-w twoich

prawa m- wi l
przekazywal

bada®& |
komukol wi ek, Ue prz
dal e] t woich wynik-w

Ubezpieczenie

Fir my ubezpieczeni owe
medyczne dotyczNce ich

cznsto py
samych ¢

ubi egaj N sin 0 polisn ubezpi e
przekracza ona pewnN kwot . Rodz
pytal firmy ubezpieczeni owe | pr

Nal eUOy s
badania g
moUesz poddal

odnieS do wust

poszczeg:-lnych krajach.
wy ni ki jakiegokol wi ek
poddawages§S, al bo

swojego genetyka i

7

cznSi 3. Podej mowanie decyzji

a) Leczenie i profilaktyka

Czy istnieje spos-b |l eczenia |lub

aby zorientowal sin,
os-b na zmniejszenie ryzyk
o, Ue posiadasz zmieniony
ne |l eczenie moUe pom-c Ci

Q.O_E
O X C o

c h chorobach, takich
ca, pomi mo braku | ecz
i e popr zez podawani
cznych stymul ator - w
, wykonuj Nc operacijn.

=T QO =
o
N

innych chor-b, jak ¢
ra spowolnigaby pos
objaw-w moUna czasem
C W Jednak wiedza o t\
moUe przynieSi korzySi emoc
.c w planowaniu przyszgoSci

'O(Qb:""é 'OU)"OE

o d®Oo ~—0o

b) NiepewnoSi w genetyce

Ni epewnoSi wynik-w bada® oraz pr
Wy ni ki

stopniem
Posiadani e

badaE&E przedobj awowych S
ni epewnoSci , nawet ] e
zmi eni onego genu ozr

pewnym jest fakt, OUe u Ciebie c
wci NU trudno bndzie przewidziel,
post al bndzi e mi aga choroba C Z
postnpowal objawy chorobowe.
Zapamintaj, Ue w terminologidi
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badani a
negatywny
Zmi eni one

pierwszN

oznacza, Ue
wy ni k
genu.

g0 .
bNd¥ dr ugN.

badani a A
NajcznSci e]j

POSI ADASZ
oznacz.

V4

\

Jednak czasami wystnpuje trzecia
ApoSredni o wynik badani a. Oznacz
Zmi eni onego genu, trudno jest | e
tym przypadku spowoduje on rozw-
rzadki e, al e otrzymani e takiegc
i rytuj Nce.

Zanim zdecyduj esz sin wykonal
przedyskutowal wszystkie moUIl i we
genetykiem.

c) Radzenie sobie z wynikiem

Jakie emocje mogN wywogal wyniki
Zanim podejmiesz decyzjn o wykon
waUne UebyS spr-bowag przemySI
|l ekarzem genetykiem, j aki e emoc
wszystkie moUliwe rodzaje wynik:
j est pr-ba wyobraUenia sobie, j €
otrzymag dobr N wiadomoSi l ub z¢
przypomni el sobie jak reagowagce

13

zmi eni ony gen. Tyl ko t e kom:-r k
zmi eni onego genu sN przenoszone
dgugi proces, kKt - -ry ni e |jest 0 (
uzyskal wi ncej i nf ormacj i o dia
tym, czy bygaby ona moUliwa w t\
ze swoim lekarzem.
e) I nni czgonkowie rodziny

W wielu przypadkach badanie gene
rodzinie oUna znale¥i dobre wsp
przypadkach t aki proces mo Ue

kompli kacje w obrnbie rodziny. C
procedura bada@ i ich wyni ki mo
partnerem | I nny mi czgonkami r
czgonek rodziny mu s i sin naj pi e
zmi eniony gen m-gg§ zostal =zident
osoby do poddania sin badani u |
czgonkowi e rodziny utracil.i kor
rozmawi al O chorobi e, kt-ra poj
moUe to odSwieUyi bolesne wspomn
powi nni byl w stanie zaoferowal
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gen, Twoje dzieci r-
mogN byl obci NUone
poddawal dziecko

wnieU moggy
ryzykiem chor
badani u pr zi

uko@® zeniem 18 roku Uycia. JeSlIi
sobN Uadnych korzySci medycznych
nie | epiej zaczekal, aU dziecko
podj NI  tn decyzjn Wyj Nt kiem | e
konkretna korzySI medyczna wyni

badania przedobjawowego u dziecka.

Omawi ani e choroby
przedobj awowych z

gerjetycznej
dzi el mi [ mg ¢

trudne. MogN stawial mn:-stwo pyt
nich odpowiadal szczerze jak tyl
uwagn ich wiek i poziom dojrzago
Czy jest jaki S spos-b, Ueby wuni
mojego dziecka?

W przypadku ni ekt -rych chor - b C

przeprowadzeni e
dziecko
Wi ncej

Amniocenteza orazBi opsj a
moggoby to byl

badania podczas
odziedziczygo Zzmi eniony
i nformacj.i na ten temat n
kosm: wké SI(iCVsSNd
rozwi Nzaniem dl a

| ekarzem, czy takie badania sN d
kt - rej sin obawi asz. stotnym |
moUIl i woSci , przed zaj Sciem w c

bndzi e
potr wal

prawdopodobni e
badaC, co moUe

musi ago p
kil ka mie

AIternatwa do bada®& przeprowad:z
ci NOy mo Ue byl Zzastosowani e t e
Di agnostykN Pr ei mp lamyn Preioplantatioh (P
Genetic Di agnosi s) . Dotyczy o]
wspomagane medycznie zapgodnieni
kom-r ki j aj owe s N badane w cel

9
przeszgoSci . PrzemySlenie tych
podj nciu decyzj i, czy l epi e]
powodowanej niewiedzN czy |l epiej
bndzie wyni k badani a. Jednak nal
reaguje inaczej [ nie istnieje ¢
Poni Ue|j przytoczono kil ka kwest.
Jak mogn zareagowal jeSli wy ni k

zmieniony gen?

Ni ekt -rzy ludzie wolN poznanie

on, UeN zmajeni ony gen, od stre:
wyni kaj Ncych z ni ewi edzy. Dl a t
iloSci informacji, niezaleUnie o
byi ul gN.

Niekt-rzy ludzie z ulgN przyj muj
przypadku ryzyko choroby genetyc
co$S, co moUna leczyl. CzulN, Ue
gdyU oznacza, Ue mogN zrobil WS Z
zwi nkszenia swojej szansy pozost
posi adaj N zmieniony gen odpowi e
Kt -rej nie moUna leczyl, mogN s
dowi edziagy sin, Ue juOU sN cho
zaprzNta ich umysg jest pytanie
To moUe byl bardzo przygnnbiaj Nc

C

~

Niekt-rzy doSwiadczaj N uczuci

a
maja zmieniony gen. MogN sifi czu
Tl czy zawstydzeni Wyspecjaliz
medyczny taki jak konsultanci i

w niesieniu pomocy |l udziom w ta

dobrym ¥r - -dgem wsparci a.

Niekt-rzy wuznaj N, Ue pomocne | e
stowarzyszeni ami pacjent-w |l ub g
mogN dostarczyl i nf ormacj i o cho



10

z ni N, wgNczaj Nc ich wgasne d
praktycznych [ emocjonal nych. C
rodzinom nawi Nzal kont akt z I nn
sytuaciji.

Ood
go

=
—
<

posiadania zmienionego
dzieciom moUe wzbudzal
ge zdrowie dzieci. Ni emn
rozmieszczane przypadkow
jest niczyj N winN.

N =
" — —
NI O

S n<< OO

D @D
S5 5o
c = »m
'z

D

.rych wiadomoSi o tym, Ue
k u j est wysoki e mo Ue

i naj Nce przejalUdUkn Aemo
akie m-wi N, Ue zdarzaj N =«
nie wifinkszoSlI os:-b godz
tuje tn informacjn w pla

o o x
‘<Or—'-BQ_""

SsopQTUoTC @@QoO
n N

< nwnm-=- =
X T ONND>S
OV oK< —
= < TToT o0
N O

Jak moghn zareagowal | eSli

Zmienionego genu?

wyni k

Wi fkszoSi os-b na wiadomoSi 0
zmi eni onego genu odczuwa radoSi
osoby takie mogN doSwiadczyl 0
przebadaniu sin. MoUe sif tak z
bardzo dgugo Oygy obarczone ry

i [ zyzwyczajenia sift
nN. Niekt-rzy

]
nich duUON zmia Czuj
wi adomoSI 06 nie spowodowaga tak
ich Uyciu jakby sifn tego spodzie
W przypadku wielu os- b, kt-re b
Zzmi eni ony gen, wi adomoSi 0 tym
cagkowicie zmienii ich podej Sci
poradzil sobie z mySIN, Ue Amaj N

Niekt-rym trudno jest przekazal

11
Tak zwana Awina ocalagegod to co
osoby, kt-re otrzymagy Adobreo w
dl aczego wgasSni e im wudago sin
pozostagym czgonkom rodziny ni
zaakceptowal fakt, Ue Ty miagesS
Ni ekt -re osoby otrzymujNce Adob
winkszy obowi Nzek, Ueby opiekowa
kt-rzy sN dotkninci chor obN.
Przyzwyczajenie sin do wynik-w b
nawet jeSli sN to Adobre wynikio
d) Ryzyko u Twoich dzieci
Co oznaczaj N wyni ki bada®& dIl a

przyszgych dzieci)?

Wy ni ki Twojego badania genetycz
ryzyku zachorowani a w Twoim pr z
dostarczyl i nformacij.i na t emat
przypadku Twoich dzieci.

JeUel i wyni ki Twoi ch bada®& poka
zmi eni onego genu, kt-ry zidentyf
ni e j estesS w grupi e
podwyUszonego rryvzy=ka
zachorowani a na tn chorobn i
Twoj e dzi eci ni e baidN mogdy
odziedziczyl od Ciebie ryzyka
genetycznego. Wynika to z tego,

Ue ni e mo Ue s z przekazal

Zzmi eni onego genu, j eSli go ni e
masz.

JeSl i wy ni ki Twoi ch badaE
wskazuj N, Ue posiadasz zmieniony



