20

Wszystkie nazwiska w tej broszurze zostaly zmienione w celu ochrony
tozsamosci 0s6b udzielajgcych wywiadu.

Informacje te zostaly opracowane przez The Genetic Interest Group.
Tlumaczone z jezyka angielskiego przez Ewe Piotrowskg i Anne Kloske,
Uniwersytet Gdanski, Polska.

Sierpien 2009

Ta praca zostata wsparta przez EuroGentest, EU-FP6 supported NoE numer
kontraktu 512148

lllustracje: Rebecca J Kent Genetic

1
www.rebeccajkent.com Euro teSt gg :35?::51
rebecca@rebeccajkent.com

Badanie nosicielstwa

Informacje dla pacjentoéw i rodzin



Badanie nosicielstwa

Ta broszura informacyjna jest przeznaczona dla oséb zaréwno
rozwazajacych wykonanie badania w kierunku nosicielstwa jak
réwniez osbb, ktore wiasnie wykonaty takie badanie. Informuje
ona o tym, co to znaczy, ze jeste$ ,nosicielem”, w jaki sposéb
mozesz sprawdzi¢ czy jeste$ nosicielem oraz dostarcza
praktycznych wskazéwek na temat zycia z wynikiem Twoich
badan i omawia odczucia jakich mozesz doswiadczy¢ poznajgc
wynik badania. Wiele z tych informacji zostato zgromadzonych
podczas rozméw z osobami, ktdére wykonaty badania na
nosicielstwo. Mamy nadzieje, ze broszura ta okaze sie pomocna.

A. Kto to jest nosiciel?

W celu zrozumienia, co oznacza bycie nosicielem, pomocne
bedzie zrozumienie czym sg geny i chromosomy.

Geny i chromosomy

Nasze ciato zbudowane jest z miliondw komérek. Wiekszos¢
komérek zawiera kompletny zestaw genoéw. Posiadamy tysigce
genow. Geny dziatajg jak zestaw instrukcji kontrolujacych nasz
wzrost oraz sposdb dziatania naszego ciata. 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 wiekszo$ci komérek, posiadamy 46
chromosoméw. Chromosomy dziedziczymy od naszych
rodzicow, 23 od matki i 23 od ojca, tak wiec posiadamy dwa
zestawy 23 chromosomoéw lub inaczej mowigc 23 pary
chromosomow. Poniewaz chromosomy sktadajg sie z gendw,
zatem dziedziczymy po dwie kopie wiekszosci genow, po jednej
od kazdego z rodzicow. To wiadnie dlatego czesto posiadamy
wiele cech charakterystycznych podobnych do naszych
rodzicbw. Chromosomy, a tym samym i geny sg zbudowane z
substancji chemicznej zwanej DNA.
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Rysunek 1: Geny, chromosomy i DNA
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Zmiany w genach lub chromosomach nazywane sg mutacjami a
kazdy z nas niesie pewng ich liczbe. Jednakze, poniewaz
posiadamy dwie kopie wiekszosci genow, to prawidtowa kopia
genu réwnowazy obecno$é kopii z mutacjg. Dlatego bycie
nosicielem nie oznacza, ze jeste$§ chory, ale Zze niesiesz
zmieniong kopie genu na jednym chromosomie z pary. Fakt
bycia nosicielem zwykle w Zzaden sposdb nie wptywa na nasze
zdrowie. To, ze jestes nosicielem moze jednak przyczynic sie do
tego, ze Twoje dzieci mogg zostaC dotkniete chorobg
genetyczna.

Kiedy bycie nosicielem moze przyczyni¢ sie do tego, ze
nasze dzieci beda dotkniete choroba genetyczna?

Sa trzy sytuacje, gdy bycie nosicielem moze prowadzi¢ do tego,
ze dziecko bedzie chore:

1. Choroby autosomalne recesywne
W przypadku tych chordb bedzie istniato tylko ryzyko, ze dziecko
bedzie cierpiato na chorobe genetyczng, jezeli oboje rodzice
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niosg te samg mutacjie w tym samym genie lub mutacje
odpowiedzialng za powstanie tej samej choroby genetycznej. W
takich przypadkach ryzyko, ze kazde z dzieci odziedziczy po
jednej kopii genu z mutacjg od obojga rodzicow i bedzie chore
wynosi 25% (1 na 4 przypadki). Do czestych chordb
dziedziczonych w ten sposob zaliczajg sie: mukowiscydoza,
anemia sierpowata, beta-talasemia oraz choroba Taya-Sachsa.
Wiecej informacji na ten temat mozna znalez¢ w broszurze pt.
Dziedziczenie recesywne.

2. Choroby sprzezone z chromosomem X

W przypadku tych choréb, jezeli kobieta jest nosicielka, istnieje
ryzyko wynoszace 50% (1 na 2 przypadki), ze jej synowie bedg
dotknieci chorobg genetyczna. Istnieje takze 50% ryzyko (1 na 2
przypadki), ze jej cérki odziedzicza mutacje i beda, tak jak ona,
nosicielkami. W rzadkich przypadkach cérka moze by¢ dotknieta
choroba. Jesli mezczyzna, ktéry cierpi na chorobe sprzezong z
chromosomem X posiada cérki, bedg one zawsze dziedziczytly
mutacje stajgc sie nosicielkami, natomiast jego synowie nigdy
nie odziedziczg mutacji. Wiecej informacji na ten temat mozna
znalez¢ w broszurze pt. Dziedziczenie sprzezone z
chromosomem X. Do czestych choréb dziedziczonych w ten
sposo6b zaliczajg sie: zespdt tamliwego chromosomu X, dystrofia
mie$niowa Duchenne’a oraz hemofilia.

3. Rearanzacje chromosomowe

Jezeli osoba jest nosicielem rearanzacji chromosomowej (takiej
jak zrobwnowazona translokacja chromosomowa), istnieje
zwiekszone ryzyko, ze cigza zakonczy sie poronieniem lub ze
dziecko urodzi sie z kalectwem fizycznym i trudno$ciami w
uczeniu sie. Wiecej informacji na ten temat mozna znalez¢ w
broszurach pt. Zmiany chromosomowe oraz Translokacje
chromosomowe.

Czy moge by¢ nosicielem?

Jest kilka powodéw, gdy ryzyko, ze jeste$ nosicielem konkretnej

Poradnia Genetyczna,

Szpital Dzieciecy,

Dziekanow Les$ny k/o Warszawy

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

WROCLAW

Poradnia Genetyczna Wielospecjalistycznej Przychodni
Lekarskiej

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

LODZ

Poradnia Genetyczna

Niepubliczny Zaktad Opieki Zdrowotnej "GENOS"
telefon 042 61163 11

Poradnia Genetyczna,

Samodzielny Publiczny ZOZ,

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

telefon 042 633 27 42

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)
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choroby genetycznej lub rearanzacji chromosomowej jest
wyzsze.

e Ktos w Twojej rodzinie cierpi na recesywng chorobe
genetyczng, chorobe genetyczng sprzezong z
chromosomem X badz posiada rearanzacje
chromosomowa.

o Kto$ w Twojej rodzinie dowiedziat sie, ze jest nosicielem
konkretnej recesywnej choroby genetycznej, choroby
genetycznej sprzezonej z chromosomem X badz
rearanzacji chromosomowej.

o Posiadasz dziecko, ktére cierpi na recesywng chorobe
genetyczng, chorobe genetyczng sprzezong z
chromosomem X badz posiada rearanzacje
chromosomowa.

o Wywodzisz sie z konkretnej grupy etnicznej, co oznacza
wicksze prawdopodobienstwo, ze jeste§ nosicielem
konkretnej choroby genetycznej. Do przyktadéw zaliczajg
sie. anemia sierpowata u os6b pochodzenia afro-
karaibskiego, beta-talasemia u o0s6b pochodzenia
$rodziemnomorskiego i choroba Taya-Sachsa u o0so6b
pochodzacych z populacji Zydéw aszkenazyjskich. Te
choroby sg bardziej rozpowszechnione w tych
konkretnych grupach etnicznych ale mogg tez
wystepowac u innych.

Nawet jesli zaden z tych powodow nie wystepuje, mozesz
zdecydowac sie na zrobienie badania w kierunku nosicielstwa w
sytuacji, gdy Twoj partner wie, ze jest nosicielem jakiej$
konkretnej recesywnej choroby. W tym przypadku wynik
Twojego badania pomoze ustali¢, czy Twoje przyszte dzieci
beda obarczone zwiekszonym ryzykiem wystapienia tej choroby.

Jak moge dowiedzie¢ sie czy jestem nosicielem?
Jesli sgdzisz, iz istnieje mozliwos¢, ze mozesz by¢ nosicielem

konkretnej choroby genetycznej powinienes porozmawiaé ze
swoim lekarzem rodzinnym. Twoj lekarz moze nastepnie



6

skierowa¢ Cie na konsultacje do lekarza genetyka. Genetyk
bedzie Ci zadawat pytania dotyczace Twojej historii rodzinnej
oraz wszelkich choréb genetycznych, ktére wystapity w Twojej
rodzinie. Omoéwi, co oznacza bycie nosicielem oraz
konsekwencje wynikajagce z wiedzy na temat Twojego statusu
nosiciela. Nalezy pamieta¢, ze badanie w kierunku nosicielstwa
jest wlasnym wyborem i jest catkowicie dobrowolne — nie
powiniene$ odczuwac presji koniecznosci wykonania badania
jesli nie bedzie ono przydatne w Twoim przypadku.

Jesli zechcesz wykona¢ badanie w kierunku nosicielstwa a
lekarz specjalista potwierdzi istnienie powodu, zeby je wykonad,
otrzymasz propozycje wykonania badania genetycznego.
Badanie genetyczne pozwoli zidentyfikowa¢ obecno$é mutacji w
konkretnym genie lub chromosomie, co bedzie oznaczato, ze
jestes nosicielem. Badanie wykonuje sie zazwyczaj z probki krwi,
chociaz czasami mozna w tym celu wykorzystaé probke $liny.
Prébka zostanie od Ciebie pobrana i wystana do laboratorium w
celu wykonania analizy.

Wiecej informacji na temat badan genetycznych mozna znalez¢é
w broszurach pt. Czym jest badanie genetyczne? oraz Co sie
dzieje w laboratorium genetycznym?

Nalezy pamieta¢, ze w przypadku choréb, ktore sa
recesywne, oboje rodzice musza by¢ nosicielami tej samej
choroby genetycznej, zeby zaistniala szansa, ze dzieci
odziedzicza chorobe. W przypadku choréb sprzezonych z
chromosomem X wystarczy, ze tylko matka bedzie
nosicielka, zeby zaistniala szansa, ze jej synowie beda
dotknieci choroba, chociaz coérki mezczyzny bedacego
nosicielem zawsze beda nosicielkami. W rzadkich
przypadkach kobiety moga by¢ dotkniete choroba
sprzezong z chromosomem X.
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Wiecej informaciji:

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

Twoje lokalne centrum genetyczne:

BYDGOSZCZz

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;
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Inne zrédta wsparcia
Lekarze genetycy oraz inni specjalisci

(jak doradca czy psycholog) majg
doswiadczenie w pomaganiu ludziom w

/ﬂJ

rozmowach o uczuciach zwigzanych z R
otrzymaniem wynikéw badan na é/_&
nosicielstwo. Mogg oni by¢é dobrym

zrédtem informaciji i wsparcia.

“Spotkanie z Ewg [doradcqg

genetycznym] bardzo dodato mi otuchy,

poniewaz wczesniej tak naprawde nie

wiedziatam, Ze istnieje co$ takiego jak biopsja kosmowki czy
amniocenteza, dlatego dobrze byto uzyska¢ profesjonalne
wyjasnienie na temat tych wszystkich mozliwosci, to byto bardzo
pomocne.” (nosicielka choroby Taya-Sachsa)

Niektére osoby uwazajg za pomocny kontakt z grupg wsparcia
dla pacjentéw. Grupy wsparcia mogg zapewnic¢ informacje na
temat praktycznych i emocjonalnych aspektéw bycia nosicielem
jakiej$ choroby. Wiele z nich posiada strony internetowe oraz
telefony zaufania udzielajgce informacji i porad. Czesto
umozliwiajg kontakt z innymi ludzmi, ktérzy sg w podobnej
sytuacji. Mogq dysponowaé forum internetowym, na ktérym
cztonkowie mogg prowadzi¢ korespondencje mailowg z innymi.

‘Pomocna okazata sie grupa wsparcia dla pacjentéw, od ktorej
uzyskalismy catkiem sporo informacji, a poniewaz w niektore
wieczory pracujg do poZna, wiemy, ze mozna do nich dzwonic,
chetnie porozmawiajg z tobg przez telefon, przesytajg tez pocztg
materiaty, wspotpracujg ze szkotami...” (nosicielka zespotu
tamliwego chromosomu X)

Niepewnos¢ wynikéw badania

Czasami wyniki badania genetycznego moga by¢ niepewne.

W przypadku niektérych choréb, np. mukowiscydozy, zawsze
bedzie istniato niewielkie ryzyko bycia nosicielem mimo, ze
zadna mutacja nie zostata znaleziona podczas badania na
nosicielstwo. Jest to tak zwane ryzyko szczatkowe. Dzieje sie
tak, poniewaz istniejg setki znanych mutacji, ktére mogq
powodowac chorobe. Jednak w badaniach genetycznych zwykle
analizuje sie tylko najczestsze z mutacji.

W innych przypadkach mutacja moze zostac¢ znaleziona podczas
badania genetycznego, jednakze nie jest jasne, jaki bedzie efekt
obecnosci tej mutacji. W takich przypadkach nie mozna
wyciggna¢ zadnych pewnych wnioskéw.

B. Zycie ze statusem nosiciela

Ponizej omoéwione zostaty rézne doswiadczenia osoéb, ktére
wykonaty badanie w kierunku nosicielstwa. Informacje te bedg
przydatne osobom, ktére niedawno dowiedzialy sie, ze sg
nosicielami ale bedg réwniez uzyteczne dla oséb, ktére myslg o
poddaniu sie badaniom na nosicielstwo. Sprobowalismy zwrécié
uwage na szereg zagadnien oraz uczu¢, ktdore moze wywotaé
wiadomos$¢ o byciu nosicielem, chociaz nie wszystkie one mogg
dotyczy¢ Twojej osoby.

Jak moge zareagowac jesli wynik bedzie pozytywny?

Ludzie w najrézniejszy sposdb reagujg, kiedy otrzymujg wyniki
swoich badan. Wiele osbéb twierdzi, ze odczuwa zto$¢ lub
zmartwienie, kiedy po raz pierwszy dowiadujg sie, ze sg
nosicielami. Niektérzy méwia, ze czujg smutek, zaskoczenie lub
szok. Wszystkie te reakcje sg normalne. W przypadku
wiekszosci ludzi uczucia te ustepujg po kilku miesigcach.

“Gdy dowiedziatam sie, Ze jestem nosicielkg i ze moj partner
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rowniez jest nosicielem, czutam sie bardzo zawiedziona a
zwftaszcza patrzgc na statystyki... ze bycie nosicielkg i to, ze na
dodatek twoj partner to tez nosiciel jest tak bardzo rzadkie,
poczutam ogromng ztoS¢, Ze mieliSmy takiego strasznego
pecha.” (nosicielka choroby Taya-Sachsa)

“Gdy po raz pierwszy sie o tym dowiedziata, bardzo to przezyta.
Byta bardzo zta, Ze jest nosicielkg.” (maz nosicielki hemofilii)

To catkowicie normalne, ze czujesz sie jakos inaczej, gdy
dowiadujesz sie, ze jestes nosicielem. Niektérzy ludzie mowiag,
ze jest to co$ dziwnego dowiedzie¢ sie o sobie czego$ nowego,
kiedy myslisz, ze wiesz juz wszystko. Przyzwyczajenie sie do tej
nowej informacji moze zajg¢ troche czasu.

“Czutam jakby to byto jakies brzemie genetyczne, ktore
otrzymatam wraz z krotkowzrocznoscig oraz sktonnoscig do tycia
i tym podobnymi cechami.” (nosicielka choroby Taya-Sachsa)

Niektorzy ludzie mowig, ze wiadomoS¢ o byciu nosicielem
spowodowata, ze czujg sie oni “mniej zdrowi”. Inni nosiciele
twierdzg, iz martwig sie tym, Zze w przysztoSci
najprawdopodobniej wystgpig u nich problemy zdrowotne. Te
reakcje sg jak najbardziej normalne, ale nalezy zapamietaé, ze
fakt bycia nosicielem nie ma zadnego wptywu na Twoje zdrowie.
Wszyscy jesteSmy nosicielami pewnej liczby mutacji genowych.

Badania wykazaty, ze nosiciele lepiej radzg sobie z wynikami
swoich badan, je$li zdajg sobie sprawe z tego, ze bycie
nosicielem jest czym$, czego nie mozna zmieni¢ a informacja o
tym moze zosta¢ w konkretny spos6b wykorzystana.

“‘Wtasnie to zaakceptowatem. Przeszedtem nad tym do porzgdku
dziennego. Zycie przynosi rézne doswiadczenia a ty dalej z tym
zyjesz. To tylko kolejny z zZyciowych zakretow.” (nosiciel
mukowiscydozy)
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‘Juz wiedzg, Ze taki problem jest w rodzinie i jesli zechcqg moga
zostac przebadani, majg wybor. A jest to przydatne jesli chcieliby
mie¢ dzieci.” (nosiciel mukowiscydozy)

W przypadku niektérych oséb, podzielenie sie informacjg o
nosicielstwie z pozostatymi cztonkami rodziny jest pozytywnym
doswiadczeniem. Moze to zblizy¢ rodziny do siebie a ich
cztonkowie mogg zapewni¢ duzo wsparcia. Innym trudno bedzie
podzieli¢ sie wynikami badan na nosicielstwo z pozostatymi
cztonkami rodziny, a przezycie to moze by¢ bolesne i

przygnebiajace.

“Czutam sie jakbym wniosta zaraze do czyjejs rodziny, to
naprawde mng wstrzgsneto, poniewaz jako synowa naprawde
tego nie chciatam...” (nosicielka hemofilii)

Sytuacja ta moze by¢ szczegdlnie trudna dla dziadkéw. Mogg
oni nie zaakceptowaé faktu, ze mutacja genowa jest czyms$, co
mogto zosta¢ przekazane przez nich. Nie nalezy réwniez do
rzadkosci, ze dziadkowie czujg sie winni poniewaz wiedzg, ze sg
odpowiedzialni za przekazanie genu. Powiniene$ sobie zdawaé
sprawe, ze takie reakcje sg mozliwe.

‘“Moja mama rozmawiata z mojg babcig i ona powiedziata ‘to nie
Jest ode mnie, koniec i kropka’. Tak wiec wyparta te wiadomoSc,
mowigc ‘Ja nic nie wniostam do tej rodziny” (nosicielka zespotu
tamliwego chromosomu X)

“Zupetnie nie mogta sie pozbierac. Czuta sie winna. Na to ja jej
powiedziatam, Ze to jedna z tych rzeczy, ktore nie zdarzyly sie z
Jej winy.” (nosicielka mukowiscydozy z chorym dzieckiem)

Pokazanie pozostatym cztonkom rodziny informacji otrzymanych
od Twojego lekarza genetyka moze pomédc wyttumaczyé, co
oznacza bycie nosicielem i wyjasni¢, ze bycie nosicielem jest
czyms, co zdarza sie przypadkowo.
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‘W moim przypadku nie wywotato to napie¢ miedzy nami, tylko
poruszyto kwestie przysztego potomstwa, ale catkiem dobrze
radze sobie z faktem, Ze Alicja jest nosicielkg. Wiesz, Zze co ma
byc¢ to bedzie i nic na to nie poradzisz.” (maz nosicielki zespotu
tamliwego chromosomu X)

Jednak wiadomo$¢é o byciu nosicielem moze takze wywotac
napiecie i stres w zwigzku. Czasami pary muszg
przedyskutowaé kwestie, ktére sg bardzo trudne i przykre.

“‘Wydaje mi sie, Zze jestem w stanie poradzi¢ sobie z wieloma
rzeczami, ale wciggac w to kogos, na kim ci bardzo zalezy, to
byto straszne. To byto gorsze niz gdybym sama musiata sobie z
tym radzi¢.” (nosicielka hemofilii)

Pozostali cztionkowie rodziny

Jesli dowiedziates sie, ze jesteS nosicielem, moze zechcesz
oméwi¢ to z pozostatymi cztonkami rodziny. Daje to innym
cztonkom rodziny, jesli wyrazg takg che¢, mozliwos¢ wykonania
badania krwi w celu ustalenia czy oni rbwniez sg nosicielami. Ta
informacja moze réwniez okaza¢ sie pomocna w
zdiagnozowaniu innych cztionkéw rodziny. Moze by¢ tez
szczegOlnie wazna dla tych cztonkéw rodziny, ktérzy planujg
mieé¢ w przysztosci dzieci. Omowienie Twoich wynikéw badan na
nosicielstwo jest Twoim wyborem a wyniki te nigdy nie bedag
udostepnione innym cztonkom rodziny bez Twojej zgody.

Jak moge zareagowac jesli wynik bedzie negatywny?

U wiekszosci ludzi wiadomo$¢ o tym, ze nie sg oni nosicielami
zmienionego genu wywotuje rados¢ i ulge. Jednak niektorym
osobom trudno przekaza¢ te ,dobrg wiadomo$¢” swojemu
rodzenstwu Ilub pozostatym krewnym, ktérzy mogq byé
nosicielami lub majg dotkniete chorobg dziecko. Zastanawiajg
sie, jak im udato sie ,unikngé” posiadania mutacji, podczas gdy
pozostatym cztonkom rodziny nie. Czasami trudno
zaakceptowac¢ fakt, ze Ty miate$ szczescie gdy pozostali go nie
mieli.

Przyszie potomstwo

Dla niektérych oséb wiadomos¢ o tym, ze sg nosicielami jest
zrodtem niepokoju, poniewaz wptywa to na ich plan posiadania
dzieci. Dla innych osob, ulge stanowi wiadomos$¢, ze mogq robic
plany na przyszto§¢. Wiedza o tym, ze istnieje zwiekszone
ryzyko, ze Twoje przyszte potomstwo moze cierpie¢ na chorobe
genetyczng oznacza, ze mozesz sie przygotowac i poswieci¢
czas na podjecie waznych decyzji. Jest wiele opcji, ktore mozesz
rozwazyc.

Jesli oboje, Ty i Twdj partner, jestescie

nosicielami tej samej choroby recesywnej, lub

jesli Ty (kobieta) jestes nosicielkgq choroby

sprzezonej z chromosomem X, istnieje kilka

dostepnych dla Ciebie opcji. W przypadku

niektorych choréb genetycznych mozliwe jest
przeprowadzenie badania w czasie cigzy, w celu O
sprawdzenia czy dziecko odziedziczyto {Q 2
zmieniony gen (badanie prenatalne). Aby=" ~
uzyska¢ wiecej informacji powinnas zajrze¢ do g_\&
broszur pt. Amniocenteza oraz Biopsja 7
kosmowki (CVS). Jesli sadzisz, ze mogtoby to

by¢ rozwigzaniem dla Ciebie, porozmawiaj ze
swoim lekarzem, czy takie badania sg dostepne \
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w przypadku choroby, ktérej sie obawiasz. Istotnym jest, zeby
zrobi¢ to, w miare mozliwosci, przed zajSciem w cigze, jako ze
laboratorium prawdopodobnie bedzie musiato przygotowac sie
do tych badan, co moze potrwac kilka miesiecy. Jesli rozwazasz
badania prenatalne, powinnas pomysle¢ co zrobisz, gdy okaze
sie, ze u ptodu wystgpita choroba genetyczna oraz jaki jest Two;j
stosunek do ewentualnego przerwania cigzy.

Jedng z mozliwosci jest tez przeprowadzenie tak zwanej
diagnostyki preimplantacyjnej (PGD) zamiast oferowanego
badania ptodu podczas cigzy. Wigze sie to z tym, ze para
poddaje sie zabiegowi medycznie wspomaganego rozrodu,
podczas ktérego zaptodnione komoérki jajowe zostajg zbadane w
celu sprawdzenia czy posiadajg zmieniony gen. Tylko zarodki
nie posiadajgce zmienionego genu sg wszczepiane do macicy
kobiety. Jest to skomplikowana procedura i nie jest ona
odpowiednia dla wszystkich. Aby uzyskaé wiecej informacji na
temat diagnostyki preimplantacyjnej (PGD) i jej dostepnosci w
Twoim przypadku, powinnas porozmawiac ze swoim lekarzem.

WSsrdd innych opciji, ktére mogtabys wzigé pod uwage znajdujg
sie adopcja, poczecie z wykorzystaniem komérek jajowych lub
nasienia dawcy lub rezygnacja z posiadania dzieci.

‘Dobrze, ze kiedy udatam sie po porade genetyczng
dowiedziatam sie, Zze jest wybor, ze jesli chcesz miec wiecej
dzieci, to istniejg pewne rozwigzania.” (nosicielka
mukowiscydozy z chorym dzieckiem)

A co jesli juz posiadasz dzieci?

Niektérzy rodzice, ktérzy juz posiadajg dziecko z chorobg
genetyczng méwia, ze jednym z uczué jakiego doswiadczyli, gdy
dowiedzieli sie o swoim nosicielstwie byto poczucie winy z
powodu przekazania choroby dziecku. Takie uczucia sg zupetnie
naturalne. Matki chtopcow, ktérzy cierpig na chorobe sprzezong
z chromosomem X mowig czasami, ze czujq sie obwiniane przez
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swoich partnerow za przekazanie wadliwego genu dziecku lub
same sie za to obwiniajg. Jesli towarzysza Ci takie uczucia,
powinnas porozmawia¢ o nich ze swoim lekarzem genetykiem.
Nalezy pamieta¢, ze geny sg rozdzielane losowo a posiadanie
mutacji genowej nie jest Twojg wing. Wykazano, ze z czasem te
uczucia zwykle ostabiajg sie.

,Czuje sie tak, jakbym zawiodfa mojg rodzine czy tez zawiodfa
mojego meza | oczywiscie syna poniewaZz najwyrazniej fo ja
przekazatam mu cos, z czym on tak naprawde nie musiatby
zmagac¢ sie do konca swojego Zzycia.” (nosicielka zespotu
tamliwego chromosomu X)

Jesli dowiedziates$ sig, ze jestes nosicielem i posiadasz dzieci, to
nawet jesli nie sg one dotkniete chorobg, ciggle istnieje ryzyko,
ze mogg byc¢ jej nosicielami. Wazne, aby porozmawia¢ o tym
ryzyku ze swoimi dzie¢mi, gdy bedg juz w odpowiednim do tego
wieku. W niektérych przypadkach rodzice moga przeprowadzi¢
takg rozmowe, kiedy stwierdza, ze dziecko jest na tyle doroste,
zeby zrozumie¢ o co chodzi. W innych przypadkach moze to by¢
czas, kiedy ich dzieci zaczynajg tworzy¢ powazne zwigzki. Wiek,
w ktérym mtoda osoba moze wykonaé¢ badanie w kierunku
nosicielstwa moze by¢ rdézny, ale osoba taka sama musi podja¢
decyzje o wykonaniu tego badania.

Relacje z partnerem

Wiadomos¢ o byciu nosicielem moze mie¢ wptyw na Twoje
relacje z partnerem. Niekiedy moze to doprowadzi¢ do
wiekszego zblizenia sie miedzy partnerami i wzajemnego
wsparcia.

“‘Musiatem sprobowac i by¢ przy niej blisko. Ona byta bardzo
zmartwiona. Ty po prostu musisz wtedy stuchac¢ i mowic o tym,
by¢ naprawde blisko i wspierac. Nie ma rozwigzania, wiec
musisz przejs¢ nad tym do porzadku dziennego, a to zajmuje
sporo czasu.” (partner nosicielki hemofilii)



