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SKALA PROBLEMU...

46 chromosomow: 46 XX lub 46XY

Wielkos¢ genomu cztowieka 2x 3 mld nukleotydow

Dtugos¢ DNA z jednej komorki  2m
ludzkiej

X A
SATY

Dtugos¢ DNA z jednej komorki 7,5 tys. km
zapisanego w postaci RS NCCIICRT CAERECAIG  CoiERSecy COMNCTTS - SEADRNCES

ITACCAGTGA CCTGCCOAGG CCOCGGACTC TGOCAGCCAG CIGISLCGGE CACCCTGLOC

se kwe anI nu kleotyd OWEJ COGACAGTGE CGGTTCATGT GGGAACTAGG GGACGATGTG GITCTTOGCA TCTGATGATG
AAGGCCCTGE GCCACTTGRC AGGGGCGEGE GCTCOCGAGA TGHATATGAG GAGCCCOCTS

. . . TGCOCAACTC COACARAGGE CGAGGLTCTG CAGCGGGAGE ARGTOCTONG ATGTCCTS0G

ATGC (rozm | a r' CZC'On k|: 8) GOOCAGCARE GOAGGOCACA GOGACAGCAC COCTCCACAG CTETTCCTOR CCAGCCCTEC
CCACTATCTG CCAGGAGGTT, GCTTCTTCCA GGAGGLTITT COCGACCAGE CCAGGGGTCC

AGGSTCTGG6 GCTCCCAGET GOTGTGAGTG CTGCACATIC TCTIGAGGAC AGCCCCCTCO

STEOCCEACE CACTTGTOOT GGOGACTETE GOCACAGTAA GOAGTGOGGS STOOAGTCAG

GGASCTOGGG GOCTOETOHG GAGCTGLTGA COCTAGSSAG ASAGATIGCA CATCOCTAAG

AGTCTACAGA CACCCCAGIC TTTGOCAGIG TTTGLCCSTC TICACCAGTG TTTGCCACTS

Liczba geno'w Cz.i—owieka 23 tys TPTCCCACTA TTTCOTCOCC ACTCTTCCCC ACTTCICSCT CIGSCTCCAA CACTCACTCC
. STTTGGGCGG GAAGTTGCAG GTCGCTCCAG GACAGITGGC CGATGACGTG GAGACAGACC

CACCUCOCAA TCCTGOUTCL CTGUAGGACE CGGLGICICT COATATOUTS SCGGTGCTCA

o , . GEADGACGGE CACCTCCGTG TTCACCAGTC CAATGGOSAC GIAGOGTGHE TTTATITGCA
L|c2ba ChorOb (0] pOdfozu 6—7 tys' TCTCTGGATT CCTAACGACT - TCAGCCTCTG CACCTCLTICG GTTTTICOCTG CTGCAMATIC
CCATTTGUO0 TCGTCCCCAN TTICOGGOCA AGGLCGCGIC GIOGTGCTGE TGTGTANTTT

GATGTGTGGA GTTCTAGATA CCAAGTGTCT GTCGGITTTA GATATCGCAR ACGTCCTTOC

genetycz nym (W-g O IVI I IVI) CAGTGTHOOC COTCCATTCG CTTCTGTGOA GUAAMATITT TAATTATTTG ATGGCATCAA

ANTGTGTGTE CAGTTITACE TTCTAGTITA TACTTICOAN CATITGTITG AGAAATETTT
CTCOCACCTG TOOCTOGATAGC TGACCTCITC TAACTICICA TTITACTATCT TACATTICAGA
COCATCATCT TCAUGAAGAC GUTTOTGTGC GAGRCGGLTA TOASSCOCCS ACACCCOGCC
TCACGACCAC TCTCCATCCT TCCACCCCTC ACCCCCCACT CCCCTCCCCA SACCTCCTAAR

Jedynie 1.5% genomu zawiera informacje o biatkach, reszta to geny kodujgce RNA,
sekwencje regulatorowe, introny, ,smieciowy” DNA.

Zrédto zdjeé: 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 swiadczy o randze problemu

spotecznego: w Europie na choroby genetyczne choruje przeszto 30 milionéw ludzi.

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

Choroba genetyczna nie dotyczy tylko pacjenta, ale takze cztonkow jego rodziny- dalszych i
blizszych!!! ETD
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MUTACIA
Zmiana w sekwencji DNA

wild type

DNA template strand 3" LELS ik 0. W.W. NNV N >
SMA TGAAGTTTGGCTA AEj

LTS A U GAAGUUUGGCUA AKS

protein Met : Lys : Phe : Gly Stop

amino end

(a) Nucleotide-pair substitution
A Instead of G
ITACTTCAAACCAAT TE]

3 C

IATGAAGTTTGGTTA AkY
U instead of C

A UGAAGUUUGGUUA AES

= —r
et T Lys | phe | Giy BT

Silent (no effect on amino acid sequence)

T Instead of C

KBy TACTTCAAATCGATTEY
SIATGAAGTTTAGCTA AEY

A instead of G
SIAUGAAGUUUAGCU A AES

Met | Lys | Phe | Ser [REUYY

A Instead of T
kd TACATCAAAC GATTES
C

C
IATGTAGTTTGG T A AKY

U Instead of A
SYAUGUAGUUUGGUU A AES

Chet RET)

carboxyl end

(b) Nucleotide-pair insertion or deletion

Extra U

HHIAUGUAAGUUUGGCUA AES
v -
[ Met IR

Frameshift causing immediate nonsense (1 nudeotide-pair insertion)

FYmissing

KTACTTCAACCGAT TEY
IIATGAAGTTGGCTA AES

[dmissing
A UGAAGUUIGGCUA ARTEY

Met Lys Leu Ala B
Frameshift causing extensive missense (1 nucleotide-pair deletion)

EE missing
Kk TACAAACCGAT TEY
LMATG TTTGGCTA AES

LY NG missing
SMAUGUUUGGCUAAES
L.‘AV“J
Met | Phe Gly Stop

No frameshift, but one amino acid missing (3 nucleotide-
pair deletion). A 3 nucleotide-pair Insertion (not shown)
would lead to an extra amino acid.

From Campbell Biology by Reece et al. © Pearson Education, Inc.
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A\ light breeze produced a dry rattling sound from some nearby bushes. It
lifted delicate little veils of dust from a few sandy patches nearby and shifted
a lock of dark hair across the forehead of the woman sitting on the wood and
canvas camp chair which was perched, not quite level, on a patch of bare rock
near the edge of a low ridge looking out over the scrub and sand of the desert
In the distance, trembling through the heat haze, was the straight line of the
road. Some scrawny trees, few taller than one man standing on another’s
shoulders, marked the course of the dusty highway. Further away, tens of
kilometres beyond the road, a line of dark, jagged mountains shimmered in
the baking air.
By most hum
hair was short and str.

n standards the woman was tall, slim and well muscled. Her
ght and dark and her skin was the colour of pale
agate. There was nobody of her specific kind within several thousand light
ars of where she sat. though if there had been they ht have said that she
was somewhere between being a young woman and one at the very start of
middle would, however, have thought she looked somewhat short
and bulky. S as dressed in a pair of wide, loose-fitting pants and a thin,
2 jacket, both the same shade as the sand. She wore a wide black
hat to shade her from the late moming sun, which showed as a harsh white
point high in the cloudless, pale green sky. She raised a pair of very old and
worn-looking binoculars to her night-dark eves and looked out towards the
point where the desert road met the horizon to the west. There was a folding
table to her right holding a glass and a bottle of chilled water. A small
backpack lay underneath. She reached out with her free hand and lifted the
glass from the table, sipping at the water while still looking through the
ancient field glasses.

hey’re about an hour awa said the machine floating to her left. The
machine looked like a scruffy metal suitcase. It moved a little in the air
rotating and tipping as though looking up at the seated woman. “And
continued, “you won’t see much at all with those mus

mi

anywa:

cum

piec
F She put the glass down on the table again and lowered the binoculars.
“They were my father’s, id
y.~ The drone made a sound that might have been a sigh.

A screen flicked into existence a couple of metres in front of the woman,
filling half her field of view. It showed, from a point a hundred metres above

she

Nukleotyd

Drugi raz, gdy wygrzebatem u babci Tajemniczq wyspe
Juliusza Verne'a | zapytalem mame, czy warto to
przeczytaé. Odpowiedziata, ze jestem glupi, ze pytam, i
dopoki nie przeczytam calej ksigzki, w mojej misce nie
bedzie karmy.

Trzeci raz, gdy nudzilem sig i zapytalem ja, czy Robin
Cook (autor réznych thrilleréw medycznych) fajnie pisze
Historia si¢ powtorzyla — musiatem przeczytaé. Mialem
wiedy jakie$ jedenascie lat. To Robin Cook byt moim
pierwszym pisarzem dla .dorostych”. Kiedy koledzy z
Klasy czytali W pustyni i w puszczy, ja poznawatem tajniki
pracy w nowojorskich prosektoriach.

Zresztq tata nie byt lepszy. W jego pokoju ksigzki
zajmowaly tyle miejsca, ze trzeba bylo chodzié bokiem,

Zrédto zdjeé: Google

nudny.
W swoim A przez

etapy Juliusz Verne,

2Zbigniew Nienacki, bracia Grimm, Andersen, John

Grisham, Michael Crichton, Dan Brown. Nie wiedzie¢

czemu, czasami bralem sig za co$, czego nie powinienem

czytaé, | do dzi§ pamietam meczamie, gdy jako ledwo

et &

Wahadta Foucaulta Umberto Eco.

uplywalo mi na chodzeniu do szkoly i pisaniu. Pisanie
stalo sig mojg najwigksza tajemnicg, ale tylko dlatego, ze
nie moglem juz znie$¢ wySmiewania si¢ ze mnie. OK,
przyznajg, bylem troche glupkowaty, zwlaszcza w czasach

2eby dojé¢ do okna. Odkad Py sie
na szafg i co jaki§ czas $ciggatem z niej ksigzki, ktorych
nie rozumialem. Ale nie rozumie¢ ksigzki, to jeszcze nie
powod, zeby jej nie czytat. Zwlaszcza gdy wpadnie
dziecku w tapy Szuka kochania Michaliny Wistockiej.
Miodsi nie zrozumiejg, ale dwudziestolatkowie i starsi
wiedzg, o co chodzi... Ta ksigzka byla w kazdym
mieszkaniu. Majac osiem lat, znalem na pamigé wszystkie
obrazki. Majgc dziesigé lat, znatem na pamigé wszystkie
strony. Majgc czternascie lat, bylem przekonany, ze kiedy$
napisze co$ lepszego. Seks przeciez nie moze by¢ taki

, ale i w szkole redniej raczej nie nalezatem
do tych, co trzymajq sig z paczks, imprezujg i kolekcjonujg
wspomnienia. Przez wigkszo$¢ liceum czutem sie troche
wyobcowany, mialem wrazenie, ze w porbwnaniu z innymi
2zbyt szybko dorostem, zbyt wiele rozumiem i widze wigcej
niz inni. PéZniej w jakiej$ ksigzce przeczytalem, ze takie
poczucie ma §¢ zbi r ow. Czyli
taki wyjgtkowy to jednak nie bylem. Shit happens.

Na marginesie dodam, ze to ukrywanie si¢ przed
Swiatem weszio mi w nawyk na diugie lata. Moi rodzice
wiedzieli o blogu, ale traktowali go raczej jako hobby. Coé

Paint muiatian

Mutacja



Efekt mutaciji:

Biatko nie jest produkowane.
Biatko jest produkowane, ale jest degradowane.
Biatko jest, ale nie dziata prawidtowo.

Jutro w Mtawie bedzie piekna pogoda.
Jutro bedzie piekna pogoda.
Jutro w Warszawie bedzie piekna pogoda.




Metody molekularne w diagnostyce
genetycznej chorob martfanoidlanych

* Sekwencjonowanie Sangera
* Sekwencjonowanie nowej generacji (NGS)
* MLPA

MEDGEN



POSZUKIWANIE MUTACIJI RZADKICH, ULTRARZADKICH | DE NOVO
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SEKWENCJONOWANIE SANGERA: czutos¢ 99,9%

Pozwala na wykrycie zarébwno

mutacji czestych jak tez mutacji rzadkich.
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POSZUKIWANIE MUTACIJI RZADKICH, ULTRARZADKICH | DE NOVO ©
MEDGEN

SEKWENCJONOWANIE NOWEJ GENERACII (NGS)
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HaplotypeCaller
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CZY KAZDA MUTACJA RZADKA/ULTRARZADKA/DE NOVO JEST PATOGENNA?

znaleziono: 589

NIE

Programy bioinformatyczne do predykgc;ji
Obserwacje pacjentéw (korelacje genotyp-fenotyp)

Informacje z publikacji, baz genetycznych

notes
Lp-gemehg1o |zm. |di qual (for zyg | pat|id gene genomic_function hgvs_easy freq rs P2 [MT |SF |[clin|fr |¢
patient)
1 |ABCF1(100) Hypersensitivity 993 hom|0 |2906276 |ABCF1 frameshift_variant, NM_001025091.1:c.2537_2538 insA 0.680000|rs72545870, [ [ [ 227
Pneumonia . QGCPG2P stop_retained_variant|NP_001020262.1:p.Ter846Ter rs4148252 dbSNP, CV
Chrg:20558477 |Disease Progression 21/31
NHHRE
G=GA OMIM: PASS. GVTB
IGV ALA ch 70
MIM_ID: 603429 170]
2 |ACTNZ (100) Primary dilated cardiomyopathy 205 het |0 |2443838 |ACTNZ frameshift_variant NM_001278344.1:c.95 delC NP_001265273.1:p.Pro32LeufsTer12 | 0.560000{rs11355106 dbSNP, CV [ [ [ 238
Dilated cardiomyopathy 1AA OGCPG2P
Chr1:236890890 |Primary familial hypertrophic cardiomyopathy 71/32 NHHRE
TC>T OMIM: Rodzinna izolowana kardiomiopatia PASS. GVTE
IGV ALA ch rozstrzeniowa, Rodzinna lub idiopatyczna 164
kardiomiopatia rezstrzeniowa |164]
[AD],Cardiomyopathy, hypertrophic, 23, with or
without LVNC, 612158 [AD],
MIM_ID: 102573 Cardiomyopathy, dilated,
1AA, with or without LVNC, 612158 (3)
MIM_ID: 102573 Cardiomyopathy,
hypertrophic, 23, with or without LVNC,
612158 (3)
3 |ADAMTSIZ (100) |Arthritis 993 hom|0 [433786 |ADAMTS12 |stop_gained NM_001324511.1:c.689T>A NP_001311440.1:p.Leu230Ter 0.443091|rs1530507 dbSNP, CV [ [ [ 334
Tobacco Use Disorder OGCPG2P
Chr5:33751454 |Heart Failure 4734 NHHRE
A=T OMIM: SOR GVTB
IGV ALA ch 14605
MIM_ID: 606184 |14605|
4 |ADH1C (99/100) |Alcohol dependence 555 hom(0 |557654 |ADHI1C stop_lost NM_000669.2:¢.232T>G NP_000660.1:p.Ter78GlyextTer? 0.991600|rs283413 dbSNP, CV [ [ [ B:2 457
Parkinsan s disease 0GCPG2P
Chr4:100268190 | Alcohalism 49749 NHHRE)
A=C OMIM; Predyspozycia do choroby Parkinsona T GVTB
IGV ALA ch [IC, Mu],Zmniejszone ryzyko uzaleznienia od 251
spozywania alkoholu [Mu], 1251
MIM_ID: 103730 {Alcohol dependence,
protection against}, 103780 (3)
MIM_ID: 103730 {Parkinson disease,
susceptibility to}, 168600 (3)
5 |ADH4 (97/100) Liver Cirrhosis, Experimental 673 het [0 |485025 |ADH4 stop_gained NM_001306171.1:c.66T>A NP_001292100.1:p.Tyr22Ter 0.116813|rs3919270 dbSNP, CV [ [ [ 192
Alcohelism OGCPG2P
Chr4: 100064326 |Alcohal abuse D NHHRE
AT OMIM: PASS GVTB
IGV ALA ch 252

e

MED!

EN



Sprawozdanie z badania powinno zawieraé wyniki, podsumowanie/interpretacje itp. Najwazniejsze elementy wyniku powinny znalez¢ sie na

jednej stronie.

- 62 strony raportu
- brak jakichkolwiek
wnioskow

JAK UDZIELIC PORADY
GENETYCZNEJ???

{ Lifestyle Genomics Research Centre Ltd.

Flymouth Science Park, L Dy Rosd, Derifard, Fymoutn, FLS BB , UNTED KINGDOM

samMPE

memo:

The Lneken Scheu of w8

pMan proise based ShE* gersctypiry | i

SNP RSID
rs1042026
rs1229984
rsb413413
rs2066702
rs2238151

rsé71
rs72547566
rs1523127
rs2547231
rs1544410
rs8007267
rs10483639
rs7216389
rs8192678
rs1799814
rs2472304
rs2470893

11/1/2018

The Lneken Scheu of w8

vechcies el Doty

a MiSeg, Next Generation

vechcies el Doty

INTERPRET =

rs1042026
rs1229984
6413413
rs2066702
rs2238151
rs671

rs1523127
rs2547231
rs1544410
rs8007267
rs10483639
rs7216389
rs8192678
rs1799814
rs2472304
rs2470853

PARENT GENE & VARIANT £

ADH1B
ADH1B
ADH1B A178T
ADHI1B A396C
ALDH2
ALDH2
ALDH3A2
PXR
SULT2A1
VDR Bsml
GCH1 C36378991T

GCH1 G55306457C

GS5DMB
PPARGCI1A
CYP1A1*4 C2453A
CYP1A2
CYP1A2

‘ READ THIS AIRST JOIN U5 ON FACEBOOK BOOK AN APPOINTMENT

CATEGORY ¥ / PATHWAY S
Chemoprotection / Alcohol Metabolism
Chemoprotection / Alcohol Metabolism
Chemoprotection / Alcohol Metabolism
Chemoprotection / Alcohol Metabolism

Chemoprotection / Alcohol Metabolism
Chemoprotection / Alcohol Metabolism
Chemoprotection / Bile Flow
Chemoprotection [ Bile Flow
Chemoprotection / Bile Flow
Chemoprotection / Biopterin
Chemoprotection / Biopterin

Chemoprotection / Cell Danger Response

Chemoprotection / Detox
Chemoprotection / Detox |

Chemoprotection / Detox |
Chemoprotection / Detox |

contact us

Chemoprotection / Alcohol Metabolism

‘genatype s no risk akeles
EEnotype has one rizk allele.
RISK ALLELES !B cp00035834

cC L

T cC

AA T

Ap cC

Al GG

T cC

cC AA

[

T CT

T cC

cC GG

T cT

T cC

1T GG

AL GA

T cC




Zespot Marfana i choroby marfanoidalne

MEDGEN
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Zespot Marfana

e Czestosc wystepowania 1-2:10 000
* FBNI, 15g21.1, 65 eksonow,

* Objawy: od postaci fagodnych dotyczgcych jednego narzgdu/uktadu
do postaci ciezkich, o silnej progresiji (postaci noworodkowe)

e uszkodzenie wiokien sprezystych i zaburzenie w tworzeniu elastyny
oraz substancji podstawowej tkanki tgcznej.

e fibrylina jest gtéwnym elementem mikrofibryli zewngtrzkomorkowych
| jest obecna zarowno w elastycznej, jak i nieelastycznej tkance tgczne;
w catym ciele.

* mutacja FBNI -> za mato aktywnego biatka -> objawy chorobowe

* 75% pacjentow dziedziczy mutacje od rodzica, 25% pacjentow ma
mutacje de novo




Rodzic 1 Rodzic 2

chory zdrowy
Potomstwo:
chory chory

Ryzyko chorego dziecka: 50% w kazdej kolejnej cigzy

Dziedziczenie autosomalne dominujace




Diagnostyka roznicowa w chorobach marfanoidalnych

Zespot Loeys’a-Dietz’a (5 gendw)

Hemizygous loss-of-function pathogenic variants in the X-linked gene BGN
Wrodzona przykurczowa arachnodaktylia

Dziedziczna choroba aorty piersiowej

Zespot Ehlersa-Danlosa (EDS) (>30 gendw)

Homocystinuria (cystathionine B-synthase deficiency)

Zespot Sticklera (8 genow)

Zespot tamliwego chromosomu X



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/

FBN1 - Fibrillin 1 | LRG_778

| LI L e

{i Hints and Tips

IR T s M4 40T T aa 40T

Gene Symbol

FEN1 AD|
(ABiases: ACMICD, ECTOLL, FEN, GPHYSD2, MASS, MFLS, MFS1, OCTD, 5GB, SSES, WIS, WMED)

Mutation type

MMissense/nonsense

Splicing substitntions
Eegulatory substitutions
Small deletions

Small inzertions/duplications
Small indels

Gross deletions

Gross insertions/duplications
Complex rearrangements
Eepeat variations

TOTAL

Variant class

ot

oAy
L
B

HGMD® Professional 2019.1

Mutation Phenotype Reference Batch Advanced | Statistics Information

Location Gene description

Fibrillin 1

15q21.1
4 (Aliases: Asprosin: Epididymis secretery sperm binding protein; Fibrillin 13; Fibrillin-1 preproprotzin}

Total number of mutations
1710

304

421
169
34
89

6

4
0

2743

Number of mutations

2509
222
9
3



Genetyczne badania diagnostyczne

Badanie mutacji w genie FBN1 (eksony 24-32) metoda

Zespot Marfana KARDIOLOGIA-29 : :
sekwencjonowania Sangera

Badanie 12 gendéw kojarzonych z cechami marfanoidalnymi:
CBS, COL1A1, COL1A2, COL5A1, COL5A2, FBN1, FBN2,
PLOD1, TGFBR1, TGFBR2, TNXB

Zespot Marfana i zespoty NGS-035P
marfanoidalne

Zespot Marfana i

: NGS-035W Badanie 58 gendw kojarzonych z cechami marfanoidalnymi
zespoty marfanoidalne

Badanie rozlegtych rearanzacji (delecji i duplikacji) w

AEEpEhaRmEne  CARRICIORIAES o o monin § TEreEn memeck (IR

MEDGEN
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Genetyczne badania diagnostyczne

Badanie mutacji w genie FBN1 (eksony 24-32) metodg

Zespot Marfana KARDIOLOGIA-29 : :
sekwencjonowania Sangera

FBN{ - Fibrillin 1 | LRG_778 ‘ & Hinisand'l'lps”

erview of Transcript NM_000138.4
C,-395

C c.165 c. 347 c.53 c.863 ¢.989 1328 c.171 c.211 c.272 c. 3520 £.3955 £.4450 c.5225 c.5423 £ 5672 615 r. c. 7454 ©.7820
el [ L L I N | W A AR A TR | WA e e e i 5 Il - T-_J
Al 53l _lie 116l 148 o0 24l 2sal 330l 3e3ll Is30l le13 [lzos 7asillasd ligds | lighg 1322l liaks L1742 11505 140l l183q 12 g6 1122 | lo607_la6sd 12572
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GAGCCTAGGGTG AGC GGGCGAGGE AGCTGTTCACCGGGG TGGTGCCCATCCTGG
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MEDGEN Genetyczne bad.ania diag.nostycz.ne — met?.da NGS
(sekwencjonowanie nowej generacji)

Badanie 12 gendéw kojarzonych z cechami marfanoidalnymi:
CBS, COL1A1, COL1A2, COL5A1, COL5A2, FBN1, FBN2,
PLOD1, TGFBR1, TGFBR2, TNXB

Zespot Marfana i zespoty NGS-035P
marfanoidalne

Zespot Marfana i

: NGS-035W Badanie 58 gendw kojarzonych z cechami marfanoidalnymi
zespoty marfanoidalne
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Zespot Marfana

Genetyczne badania diagnostyczne

KARDIOLOGIA-31A

Badanie rozlegtych rearanzacji (delecji i duplikacji) w

genach FBN1 i TGFBR2 metodg MLPA

Analiza delecji FBN1 metodg MLPA
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Serdecznie zapraszamy do Poradni Genetyczne;




Poradnictwo genetyczne

Nieinwazyjne przesiewowe badanie prenatalne: Chtopiec z zespotem
Klinefeltera (47, XXY)

Wywiad rodzinny: ,,siostra ma syna niepetnosprawnego intelektualnie”

4

Zespot tamliwego chromosomu X (FRAXA) u siostrzenca

Badanie pacjentki w trybie CITO: nosicielstwo mutacji

4

Rozwijajgce sie dziecko ma 50% choroby FRAXA

Warto zastanowic sie/zaplanowac odpowiednio wczesniej nad konsultacjg u lekarza genetyka



Poradnictwo genetyczne

* Choroby onkologiczne

* Niepetnosprawnosc intelektualna

* Smier¢ noworodkdw/niemowlat w rodzinie
* Poronienia, problemy z donoszeniem cigzy
e Wady kostne, dysmorfie

* Przewlekte choroby

MEDGEN
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