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Dziedziczenie recesywne  

Informacje dla pacjent·w i rodzin 



Dziedziczenie recesywne  
 
 
 
Niniejsza ulotka przekaŨe Ci informacje o tym, na czym polega 
dziedziczenie recesywne oraz w jaki spos·b dziedziczone sŃ 
choroby recesywne. ŧeby zrozumieĺ dziedziczenie recesywne, 
pomocne bňdzie zapoznanie siň najpierw z materiağami 
dotyczŃcymi 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. JeŜli pojawi siň ona 
tylko w jednym genie recesywnym a osoba ma drugŃ kopiň genu 
prawidğowŃ, zwykle nie spowoduje to wystŃpienia choroby 
genetycznej. 
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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  
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.htm 
  
Poradnia Genetyczna 
Zakğad Genetyki Medycznej 
Instytut Matki i Dziecka   
telefon 022 32 77 138 (poradnia),  
022 32 77 361 (sekretariat)  
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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:  
 
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  
  
 

10 

Rysunek 1: Geny, chromosomy i DNA  

Czym jest dziedziczenie autosomalne recesywne?  
 
Niekt·re choroby sŃ dziedziczone jako choroby recesywne. 
Oznacza to, Ũe osoba musi odziedziczyĺ dwie zmienione kopie 
tego samego genu (po jednej zmienionej kopii od kaŨdego z 
rodzic·w), Ũeby wystŃpiğa choroba. JeŜli osoba odziedziczy 
jednŃ zmienionŃ kopiň i jednŃ prawidğowŃ kopiň, wtedy, w 
wiňkszoŜci przypadk·w, osoba taka bňdzie zdrowym nosicielem, 
poniewaŨ obecnoŜĺ prawidğowej kopii r·wnowaŨy obecnoŜĺ 
zmienionej kopii. Bycie nosicielem oznacza, Ũe nie jesteŜ 
dotkniňty chorobŃ, ale niesiesz zmienionŃ kopiň jednego genu z 
pary. Przykğadami autosomalnych chor·b recesywnych sŃ 
mukowiscydoza oraz anemia sierpowata. 
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http://www.zgapa.pl/data_files/referat_1406.html
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W jaki spos·b dziedziczone sŃ choroby 
recesywne?  
 
Rysunek 2: W jaki spos·b geny recesywne sŃ przekazywane 
dzieciom przez ich rodzic·w 
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   Chory      Zdrowy      Nosiciel     Nosiciel   

   Nosiciel     Nosiciel  

Gen  
�S�U�D�Z�L�G�á�R�Z�\  

Gen 
wadliwy  

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
To jest tylko kr·tki przewodnik na temat dziedziczenia 
recesywnego. Wiňcej informacji moŨna uzyskaĺ z nastňpujŃcych 
Ŧr·değ: 
 
 
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 
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