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Zmiany chromosomowe

Informacje dla pacjentéw i rodzin



Zmiany chromosomowe

Niniejsza ulotka omawia zagadnienie zmian chromosomowych,
sposobu w jaki sg one dziedziczone oraz kiedy mogg
spowodowaé wystgpienie probleméw. Te informacje sg
przeznaczone do wykorzystania w czasie rozmowy z lekarzem
genetykiem. Zeby zrozumieé zagadnienie zmian
chromosomowych, pomocne bedzie zapoznanie sie najpierw z
materiatami dotyczgcymi gendw i chromosomow.

Czym sg geny i chromosomy?

Nasz organizm zbudowany jest z milionéw komoérek. Wiekszos¢
komoérek zawiera kompletny zestaw gendéw. Posiadamy tysigce
genow. Geny dziatajg jak zestaw instrukcji kontrolujgcych nasz
rozwdj oraz sposoéb dziatania naszego organizmu. Sg one
odpowiedzialne za wiele naszych cech charakterystycznych,
takich jak kolor oczu, grupa krwi czy wzrost.

Geny sg przenoszone na nitkowatych strukturach zwanych
chromosomami. Zwykle, w wiekszosci komoérek, posiadamy 46
chromosoméw. Chromosomy dziedziczymy od naszych
rodzicow, 23 od matki i 23 od ojca, tak wiec posiadamy dwa
zestawy 23 chromosoméw Iub inaczej moéwigc 23 pary
chromosomoéw. Poniewaz chromosomy zawierajg geny, zatem
dziedziczymy po dwie kopie wiekszosci gendw, po jednej od
kazdego z rodzicow. To wiasnie dlatego czesto posiadamy wiele
cech charakterystycznych podobnych do naszych rodzicow.
Geny sg zbudowane z substancji chemicznej zwanej DNA.

15

POZNAN

Niepubliczny Zaktad Opieki Zdrowotnej "Centrum Genetyki
Medycznej"

telefon 061 852 73 32, 061 848 40 38

WARSZAWA

Zaktad Genetyki, Instytut Psychiatrii i Neurologii
telefon 022 45 82 610,

022 45 82 856

Poradnia Genetyczna

Zaktad Genetyki Medycznej

Instytut Matki i Dziecka

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

Poradnia Genetyczna

Zaktad Genetyki Medycznej

Instytut "Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka"
telefon 022 815 74 50 (sekretariat)

022 815 74 51 (poradnia)

Poradnia Genetyczna,

Szpital Dzieciecy,

Dziekandéw Lesny k/o Warszawy

telefon 022 751 12 15 do 18, wew. 173;

WROCLAW

Poradnia Genetyczna Wielospecjalistycznej Przychodni
Lekarskigj

Fundacji Akademii Medycznej

telefon 071784 12 33; 071 784 12 56

Poradnia Genetyczna SPSK1
telefon 071784 27 25, 071 327 09 74
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Twoje lokalne centrum genetyczne:

BYDGOSZCz

Poradnia Genetyczna Szpitala Uniwersyteckiego im. dr A,
Jurasza,

telefon 052 585 35 67

Prenatalna Poradnia Genetyczna,
telefon 052 365 57 99 wew. 241

GDANSK
Genetyczna Poradnia Onkologiczna,
telefon 058 341 98 65, wew. 31

Poradnia Genetyczna SPSK ACK AM w Gdansku,
telefon 058 349 26 16 lub 17

KATOWICE

Poradnia Genetyczna

Samodzielny Publiczny Szpital Kliniczny
telefon 032 207 16 60;

KRAKOW
Poradnia Genetyczna Uniwersytecki Szpital Dzieciecy
012 658 20 11, wew. 1043, 1051, 1059, 1330 (Kierownik PG);

tODZ

Poradnia Genetyczna

Niepubliczny Zaktad Opieki Zdrowotnej "GENOS"
telefon 04261163 11

Poradnia Genetyczna,

Samodzielny Publiczny Z0OZ,

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

telefon 042 633 27 42

Rysunek 1: Geny, chromosomy i DNA

¢ = Komérka

Chromosomy — 23 pary

Chromosom zawiera geny

© Clinical Skills Ltd

Chromosomy (patrz Rysunek 2) ponumerowane od 1 do 22
wygladajg tak samo zaréwno u mezczyzn jak i u kobiet. Nazywa
sie je autosomami. Para o numerze 23 rdzni sie u mezczyzn i u
kobiet a chromosomy te nazywa sie chromosomami pici. Sg dwa
rodzaje chromosomow ptci, jeden zwany chromosomem X a
drugi chromosomem Y. Kobiety prawidtowo posiadajg dwa
chromosomy X (XX). Kobieta dziedziczy jeden chromosom X od
swojej matki i jeden chromosom X od swojego ojca. Mezczyzni
prawidtowo posiadajg chromosom X oraz chromosom Y (XY).
Mezczyzna dziedziczy chromosom X od swojej matki a
chromosom Y od swojego ojca. Zatem Rysunek 2 przedstawia
chromosomy mezczyzny jako, ze ostatnia para chromosomoéw to
chromosomy XY.
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Rysunek 2: 23 pary chromosoméw ulozone wedlug
wielkosci; chromosom 1 jest najwiekszy. Dwa ostatnie
chromosomy to chromosomy pfci.
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Zmiany chromosomowe

Posiadanie wtasciwej proporcji materiatu chromosomowego jest
wazne. Jest tak dlatego, ze geny, ktdére wydajg instrukcje
komoérkom naszego organizmu, sg obecne na chromosomach.
Kazda zmiana liczby, wielko$ci czy struktury naszych
chromosoméw moze oznacza¢ zmiane w ilosci Iub
rozmieszczeniu informacji genetycznej. Zmiana w ilosci lub
rozmieszczeniu informacji genetycznej moze powodowac u
dziecka uposledzenie zdolnosci uczenia sie, opdznienie rozwoju
i problemy zdrowotne.

Zmiany chromosomowe mogg zosta¢ odziedziczone od rodzica.
Czesciej zmiany chromosomowe pojawiajg sie albo podczas
powstawania komoérki jajowej czy plemnikdéw, albo w czasie
zaptodnienia. Nie jesteSmy w stanie kontrolowac pojawiania sie
tych zmian.
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Unique - Grupa Wsparcia Rzadkich Choréob Chromosomalnych
PO Box 2189,

Caterham,

Surrey

Wielka Brytania

CR3 5GN

tel. + 44 (0) 1883 330766

e-mail: info@rarechromo.org

strona internetowa: www.rarechromo.org

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

Strona dostarczajgca informacji na temat choréb genetycznych
www.zgapa.pl/data_files/referat 1406.html

Polskie Towarzystwo Genetyki Cztowieka
www.ibb.waw.pl/~ptgc/index.php?subpage=laboratoria

Instytut Matki i Dziecka
www.imid.med.pl/klient/index

Orphanet

Bezptatna strona dostarczajgca informacji o chorobach rzadkich,
prébach klinicznych, lekach; tu znajdziesz linki do stowarzyszen i
grup wsparcia w catej Europie.

www.orpha.net

EuroGentest

Bezptatna strona dostarczajgca informacji o badaniach
genetycznych; tu znajdziesz linki do stowarzyszen i grup
wsparcia w catej Europie.

www.eurogentest.org
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Gdzie mozesz uzyska¢ wiecej informacji na temat
zmian chromosomowych?

To jest tylko krotki przewodnik na temat zmian
chromosomowych. Wiecej informacji mozna uzyskaé z
nastepujgcych zrodet:

Stowarzyszenie na Rzecz Dzieci z Zaburzeniami Genetycznymi
||Gen11

os. Lecha 14, Poznan

tel. 61 870-77-21

www.gen.org.pl

Stowarzyszenie Rodzin i Opiekunéw Osb6b z Zespotem Downa
"Bardziej KOCHANI"

ul. Conrada 13, 01-922 Warszawa

tel. 22 663 40 43

www.bardziejkochani.pl

Stowarzyszenie Rodzin i Przyjaciét Oséb z Zespotem Downa
"Szansa"

ul. Piastéw 9/226, 40-868 Katowice

tel. 609 704 787

http://www.szansa.katowice.pl/
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Sg dwa gtdéwne typy zmian chromosomowych, ktére mogg sie
pojawic:

Zmiany liczby chromosoméw: Kiedy liczba kopii danego
chromosomu jest mniejsza lub wieksza niz zwykle.

Zmiany w strukturze chromosomu: Kiedy materiat
pojedynczego chromosomu ulega przerwaniu lub zmianie pod
jakims wzgledem. Moze to obejmowac¢ dodanie lub utrate
materialu chromosomowego. W tej ulotce przyjrzymy sie
delecjom, duplikacjom, inserciom | inwersjom oraz
chromosomom pierscieniowym. Jesli chcesz uzyskaé informacje
na temat translokacji chromosomowych, zajrzyj do ulotki pt.
Translokacje chromosomowe.

Zmiany liczby chromosomow

Zwykle, kazda komérka w ludzkim ciele zawiera 46
chromosoméw. Jednak czasami dziecko rodzi sie albo ze zbyt
duzg albo zbyt matg liczbg chromosomdw. Dlatego tez dziecko
ma za duzo lub za mato gendw czyli instrukcji.

Jednym z najbardziej powszechnych przyktadéw choroby
genetycznej spowodowane] obecnoscig dodatkowego
chromosomu jest zespdt Downa. Ludzie z tg chorobg zamiast 46
majg 47 chromosomoéw w swoich komérkach. To dlatego, ze
posiadajg trzy kopie chromosomu o numerze 21 zamiast zwykle
wystepujgcych dwoch.
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Rysunek 3: Chromosomy dziewczynki (ostania para to
chromosomy XX) z zespolem Downa. Widoczne sg trzy
kopie chromosomu 21 zamiast zwykle wystepujacych
dwéch.
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Zmiany w strukturze chromosomu

Zmiany w strukturze chromosomu pojawiajg sie, kiedy materiat
pojedynczego chromosomu w jaki§ sposob ulega przerwaniu i
przegrupowaniu. Moze to obejmowaé dodanie lub utrate
materiatu chromosomowego. Moze to nastgpié na kilka roznych
sposobow, ktdre zostaty omdwione ponize;.

Zmiany w strukturze chromosomu mogg by¢ bardzo nieznaczne i
trudne do wykrycia przez naukowcéw w laboratorium. Nawet jesli
zmiana w strukturze zostanie odnaleziona, czesto trudno jest
przewidzie¢ skutki tej zmiany u danego dziecka. Moze to byc¢
irytujgce dla rodzicdw, ktérzy chcieliby uzyskaé mozliwie jak
najwiecej informacji na temat przysztosci swojego dziecka.
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Zapamietaj

. Zmiana moze by¢ albo odziedziczona od rodzica albo
powstaje podczas zaptodnienia.

. Zmiana nie moze zosta¢ naprawiona — jest obecna przez
cate zycie.

. Zmiana nie jest czyms, czym mozna sie zarazi¢ od innych
ludzi. Dlatego tez nosiciel translokacji ciggle moze by¢ np.
dawcg krwi.

. Ludzie czesto czujg sie winni z powodu wystgpienia w
rodzinie zmiany chromosomowej. Wazne, zeby pamietac,
ze nikt nie jest temu winien i nikt w zaden sposob do tego
sie nie przyczynit.

. WiekszosS¢ nosicieli zréwnowazonych zmian moze miecé
zdrowe dzieci.
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kolejne dziecko tych rodzicbw bedzie posiadato takg samg
zmiang, jest bardzo mate.

Testy na obecnos¢ zmian chromosomowych

Sg dostepne testy genetyczne pozwalajgce ustali¢, czy dana
osoba jest nosicielem zmiany. Wykonuje sie prosty test krwi a
komorki krwi sg badane w laboratorium w celu sprawdzenia
uktadu chromosoméw. Jest to tak zwane oznaczanie kariotypu.
Mozliwe jest rowniez wykonanie badania podczas cigzy w celu
ustalenia struktury chromosomoéw dziecka. Badania tego typu
nazywa sie diagnostykg prenatalng i by¢ moze zechcesz o nich
porozmawia¢ ze swoim lekarzem genetykiem (wiecej informaciji
na temat tych badan uzyskasz z ulotek dotyczgcych biopsji
kosmdwki oraz amniopunkciji).

A co z pozostatymi cztonkami rodziny

Jesli zmiana jest obecna u jakiego$ cztonka rodziny, mozesz
wyrazi¢ chec¢, zeby oméwic to z pozostatymi cztonkami rodziny.
To daje mozliwos¢ pozostatym cztonkom rodziny, jesli tylko
wyrazg takg chec, wykonania testéw krwi w celu sprawdzenia,
czy oni réwniez sg nosicielami zmiany. Moze to by¢ szczegdlnie
wazne w przypadku tych cztonkéw rodziny, ktorzy juz posiadajg
dzieci lub chcieliby mieé dzieci w przysztosci. Jesli nie sg oni
nosicielami zmiany, nie bedg jej przekazywaé swoim dzieciom.
Jesli jg posiadajg, mozna bedzie im zaproponowac¢ wykonanie
testu podczas cigzy w celu zbadania chromosomdw dziecka.

Poinformowanie pozostatych cztonkéw rodziny o wystgpieniu
zmiany moze by¢ dla niektorych ludzi trudne. Mogg sie oni
martwi¢, ze wywotajg tym niepokdj] w rodzinie. W niektérych
rodzinach, ludzie utracili kontakt z krewnymi i jest im trudno go
odzyska¢. Lekarze genetycy czesto posiadajg duze
doswiadczenie w postepowaniu z rodzinami, ktére znalazlty sie w
tego typu sytuacjach i mogg zaoferowa¢ pomoc podczas
rozmowy z pozostatymi cztonkami rodziny.

Translokacje

Jesli chcesz uzyskaé informacje na temat translokacji, zajrzyj do
ulotki pt. ,Translokacje chromosomowe”.

Delecje

Termin delecja chromosomowa
oznacza, ze cze$¢ chromosomu
zostata utracona. Delecja moze
wystgpi¢ w kazdym z chromosomow i
w kazdej czesci chromosomu. Delecja
moze mie¢ rozng wielkos¢. Jesli
materiat (geny), ktéry zostat utracony
zawierat wazne dla ciata instrukcje, u
takiej osoby moze wystgpic
uposledzenie zdolnosci uczenia sie,
opéznienie rozwoju oraz problemy
zdrowotne. Jak powazne bedg to
problemy zalezy od tego, jak duzy
fragment chromosomu zostat
utracony oraz w ktérym jego miejscu
powstata delecja.

Duplikacje

Termin duplikacja chromosomowa
oznacza, ze czeS¢ chromosomu
ulegta  podwojeniu  tak, ze
wystepuje zbyt duzo materiatu
chromosomowego. Ten dodatkowy
materiat chromosomowy moze
oznaczac¢, ze pojawia sie zbyt
duzo instrukcji do rozwoju ciata a
to moze prowadzi¢ do wystgpienia
u dziecka upos$ledzenia zdolnoci
uczenia sie, opoznienia rozwoju i
probleméw zdrowotnych.
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Insercje

Insercja chromosomowa oznacza,
ze materiat chromosomu zostat
wstawiony w nietypowe miejsce na
tym samym lub innym
chromosomie. Jesli nie wystepuje
dodatkowa ilos§¢ lub  ubytek
materialu chromosomowego, taka
osoba jest zwykle zdrowa. Jednak
jesli obecna jest dodatkowa ilosc
lub nastgpit ubytek materiatu
chromosomowego, wdwczas u
takiej osoby mogg wystgpic:
uposledzenie zdolnosci uczenia
sie, opoznienie rozwoju i problemy
zdrowotne.

Chromosomy pierscieniowe

Termin chromosom pierscieniowy
oznacza, ze konce chromosomu
ulegly ztgczeniu tworzac strukture
w ksztatcie pierscienia. Zwykle
dzieje sie tak, kiedy dwa konce
tego samego chromosomu ulegng
utracie. Pozostate konce
chromosomu stajg sie ,,lepkie” i
taczg sie razem tworzac strukture
w ksztalcie pierScienia. Skutek
takiego zjawiska zalezy zwykle od
tego, jak duzo materiatu
chromosomowego, a tym samym
,informacji”, zostatlo  utracone
przed utworzeniem ,pierscienia’.

Inwersje

Inwersja chromosomowa oznacza,
ze cze$¢ chromosomu ulegta
obroceniu tak, ze sekwencja gendw
zostata czesciowo odwrocona. W
wiekszosci przypadkow nie
powoduje to problemdw zdrowotnych
u o0s6b bedacych nosicielami
inwersji.

Czy rodzic posiadajagcy nietypowa zmiane
chromosomowa zawsze bedzie jg przekazywat?

Niekoniecznie, poniewaz jest kilka mozliwosci dla kazdej z cigz:

* Dziecko moze odziedziczy¢é catkowicie prawidtowy uktad
chromosomow.

» Dziecko moze odziedziczy¢ takg samg zmiane chromosomowg
jakg ma jego rodzic.

» Dziecko moze urodzi¢ sie z uposledzeniem zdolnosci uczenia
sie, opoznieniem rozwoju i problemami zdrowotnymi.

+ Cigza zakonczy sie poronieniem.

Dlatego zwykle jest mozliwe, ze osoba bedaca nosicielem
zmiany chromosomowej bedzie miata zdrowe dzieci. Poniewaz
kazda zmiana jest jedyna w swoim rodzaju, nosiciele powinni
omowié swoj szczegolny przypadek z lekarzem genetykiem.
Czesto dziecko moze urodzi¢ sie ze zmiang chromosomowg
mimo, ze oboje rodzice posiadajg prawidtowe chromosomy.
Nazywa sie to nowg zmiang Ilub zmiang ,de novo’ (z
tacinskiego). W takim przypadku, prawdopodobienstwo, ze



