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Poradnia Genetyczna
Poradnia Dietetyczna

Pracownia Diagnostyki Genetycznej

„Gen prawdę Ci powie” 
czyli 

co można wyczytać z badań genetycznych
dla chorób marfanoidalnych? 



SKALA PROBLEMU… 

Wielkość genomu człowieka 2x 3 mld nukleotydów

Długość DNA z jednej komórki 
ludzkiej

2m

Długość DNA z jednej komórki  
zapisanego w postaci 
sekwencji nukleotydowej 
ATGC (rozmiar czcionki: 8)

7,5 tys. km

Liczba genów człowieka 23 tys.

Liczba chorób o podłożu 
genetycznym (w-g OMIM)

6-7 tys.

Jedynie 1.5% genomu zawiera informacje o białkach, reszta to geny kodujące RNA, 

sekwencje regulatorowe, introny,  „śmieciowy” DNA.

46 chromosomów: 46 XX lub 46XY

Źródło zdjęć: Google

http://www.sciencedaily.com/images/2007/11/071130075016-large.jpg
http://www.sciencedaily.com/images/2007/11/071130075016-large.jpg


SKALA PROBLEMU… 

Sumaryczna liczba wszystkich chorych na choroby genetyczne świadczy o randze problemu 

społecznego: w Europie na choroby genetyczne choruje przeszło 30 milionów ludzi.

W Polsce na choroby genetyczne cierpi od 1,3 do 2,6 miliona pacjentów.

Choroba genetyczna nie dotyczy tylko pacjenta, ale także członków jego rodziny- dalszych i 

bliższych!!!! 

Źródło zdjęć: Google



MUTACJA
Zmiana w sekwencji DNA 



Źródło zdjęć: Google

Genom                                                       Chromosom                                                        Gen



Gen                                                                Nukleotyd                            Mutacja

Źródło zdjęć: Google



Jutro w Oławie będzie piękna pogoda.

Jutro w Mławie będzie piękna pogoda.

Jutro będzie piękna pogoda.
Jutro w Warszawie będzie piękna pogoda.

Jutro pogoda

Efekt mutacji:
Białko nie jest produkowane.
Białko jest produkowane, ale jest degradowane.
Białko jest, ale nie działa prawidłowo.



Metody molekularne w diagnostyce 
genetycznej chorób marfanoidlanych

• Sekwencjonowanie Sangera

• Sekwencjonowanie nowej generacji (NGS)

• MLPA



SEKWENCJONOWANIE SANGERA: czułość 99,9%

Pozwala na wykrycie zarówno 

mutacji częstych jak też mutacji rzadkich. 

POSZUKIWANIE MUTACJI RZADKICH, ULTRARZADKICH I DE NOVO



POSZUKIWANIE MUTACJI RZADKICH, ULTRARZADKICH I DE NOVO

SEKWENCJONOWANIE NOWEJ GENERACJI (NGS)
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CZY KAŻDA MUTACJA RZADKA/ULTRARZADKA/DE NOVO JEST PATOGENNA?

- Programy bioinformatyczne do predykcji
- Obserwacje pacjentów (korelacje genotyp-fenotyp)
- Informacje z publikacji, baz genetycznych

NIE!!!



Sprawozdanie z badania powinno zawierać wyniki, podsumowanie/interpretację itp. Najważniejsze elementy wyniku powinny znaleźć się na 

jednej stronie.

- 62 strony raportu
- brak jakichkolwiek  
wniosków

JAK UDZIELIĆ PORADY 
GENETYCZNEJ???



Zespół Marfana i choroby marfanoidalne



• Częstość występowania 1–2:10 000

• FBN1, 15q21.1 , 65 eksonów, 

• Objawy: od postaci łagodnych dotyczących jednego narządu/układu 
do postaci ciężkich, o silnej progresji (postaci noworodkowe)

• uszkodzenie włókien sprężystych i zaburzenie w tworzeniu elastyny 
oraz substancji podstawowej tkanki łącznej.

• fibrylina jest głównym elementem mikrofibryli zewnątrzkomórkowych 
i jest obecna zarówno w elastycznej, jak i nieelastycznej tkance łącznej 
w całym ciele.

• mutacja FBN1 -> za mało aktywnego białka -> objawy chorobowe 

• 75% pacjentów dziedziczy mutację od rodzica, 25% pacjentów ma 
mutację de novo

Zespół Marfana



Dziedziczenie autosomalne dominujące

Rodzic 1                  Rodzic 2

Potomstwo:

chory

chory chory

Ryzyko chorego dziecka: 50% w każdej kolejnej ciąży

zdrowy



Zespół Loeys’a-Dietz’a (5 genów)
Hemizygous loss-of-function pathogenic variants in the X-linked gene BGN
Wrodzona przykurczowa arachnodaktylia
Dziedziczna choroba aorty piersiowej
Zespół Ehlersa-Danlosa (EDS) (>30 genów)
Homocystinuria (cystathionine β-synthase deficiency)
Zespół Sticklera (8 genów)
Zespół łamliwego chromosomu X

Diagnostyka różnicowa w chorobach marfanoidalnych

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/n/gene/taa/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/n/gene/homocystinuria/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/n/gene/homocystinuria/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/n/gene/homocystinuria/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/n/gene/homocystinuria/




Zespół Marfana KARDIOLOGIA-29
Badanie mutacji w genie FBN1 (eksony 24-32) metodą 
sekwencjonowania Sangera

Zespół Marfana KARDIOLOGIA-31A
Badanie rozległych rearanżacji (delecji i duplikacji) w 
genach FBN1 i TGFBR2 metodą MLPA 

Zespół Marfana i zespoły 
marfanoidalne

NGS-035P
Badanie 12 genów kojarzonych z cechami marfanoidalnymi:
CBS, COL1A1, COL1A2, COL5A1, COL5A2, FBN1, FBN2, 
PLOD1, TGFBR1, TGFBR2, TNXB

Zespół Marfana i 
zespoły marfanoidalne

NGS-035W Badanie 58 genów kojarzonych z cechami marfanoidalnymi

Genetyczne badania diagnostyczne



Zespół Marfana KARDIOLOGIA-29
Badanie mutacji w genie FBN1 (eksony 24-32) metodą 
sekwencjonowania Sangera

Genetyczne badania diagnostyczne

Analiza wybranych regionów genów i ujemny wynik nie wykluczają 
obecności mutacji w niebadanych regionach genu



Zespół Marfana i zespoły 
marfanoidalne

NGS-035P
Badanie 12 genów kojarzonych z cechami marfanoidalnymi:
CBS, COL1A1, COL1A2, COL5A1, COL5A2, FBN1, FBN2, 
PLOD1, TGFBR1, TGFBR2, TNXB

Zespół Marfana i 
zespoły marfanoidalne

NGS-035W Badanie 58 genów kojarzonych z cechami marfanoidalnymi

Genetyczne badania diagnostyczne – metoda NGS
(sekwencjonowanie nowej generacji)



Zespół Marfana KARDIOLOGIA-31A
Badanie rozległych rearanżacji (delecji i duplikacji) w 
genach FBN1 i TGFBR2 metodą MLPA 

Genetyczne badania diagnostyczne

Analiza delecji FBN1 metodą MLPA

brak delecjiobecność delecji



Serdecznie zapraszamy do Poradni Genetycznej



Poradnictwo genetyczne

Nieinwazyjne przesiewowe badanie prenatalne: Chłopiec z zespołem 
Klinefeltera (47, XXY)

Wywiad rodzinny: „siostra ma syna niepełnosprawnego intelektualnie”

Zespół łamliwego chromosomu X  (FRAXA) u siostrzeńca

Badanie pacjentki w trybie CITO: nosicielstwo mutacji

Rozwijające się dziecko ma 50% choroby FRAXA

Warto zastanowić się/zaplanować odpowiednio wcześniej nad konsultacją u lekarza genetyka 



Poradnictwo genetyczne

• Choroby onkologiczne 

• Niepełnosprawność intelektualna

• Śmierć noworodków/niemowląt w rodzinie

• Poronienia, problemy z donoszeniem ciąży

• Wady kostne, dysmorfie

• Przewlekłe choroby



Laboratorium Badań Genetycznych i Poradnia Genetyczna
ul. Wiktorii Wiedeńskiej 9a, 02-954 Warszawa
diagnostyka@medgen.pl



Dziękuje za uwagę


