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Wiecej informacji na temat genetyki
mozna znalez¢ na tych stronach:

U.S. National Library of Medicine (amerykanska
Narodowa Biblioteka Medycyny)

Genetics Home Reference
ghr.nlm.nih.gov/primer

Centers for Disease Control and Prevention
(Centra Kontroli i Zapobiegania Chorobom) —
Genetics Basics
cdc.gov/genomics/about/basics.htm

Genetic Alliance
geneticalliance.org

GeneEd Web

Learn.Genetics
learn.genetics.utah.edu/content/basics

Kontakt z nami

Lurie Children — Oddziat genetyki,
wad wrodzonych i metabolizmu

312-227-6120
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Komorki Zmiany genetyczne Badania genetyczne
Nasze ciata zbudowane s3 z miliardéow komérek. Instrukcje DNA dla naszych genéw moga by¢ rézne Badania genetyczne wykonuje sie, aby zidentyfikowac
Kazda komorka jest jak malenka fabryka. dla réznych oséb. okreslona zmiane genetyczna, ktéra powoduje
Komérki wytwarzaja produkty, ktérych nasze ciato Wiele zmian w genach nie wywotuje probleméw problemy zdrowotne u danej osoby. Wyniki badan

genetycznych moga by¢ skomplikowane. Osoba

potrzebuje, aby rosna¢ i zachowac zdrowie. zdrowotnych. Po prostu sprawiajg one, ze jestesmy " ! )

. . ) niepowtarzalni i wyjatkowi. z zespotu medycznego, ktéra zlecita badania genetyczne,
Instrukcje dotyczace wytwarzania tych produktow omoéwi uzyskane wyniki i odpowie na wszelkie pytania.
przechowywane sa w jadrze komorki. Jadro jest jak Moze tez skierowa¢ pacjenta do doradcy genetycznego,

sterownia w fabryce. jesli nie jest on cztonkiem zespotu medycznego.

~ N7 N ~ N7
@ @ @ @ Istnieje kilka typow wynikéw badan genetycznych:

KOMORKA Dodatni/nieprawidtowy — zostata zidentyfikowana
Na przyktad geny odpowiedzialne za brazowy zmiana genetyczna, o ktérej wiadomo, ze powoduije
r kolor oczu i za niebieski kolor oczu nie s3 zaburzenia, ktére pasuja do objawow wystepujacych
Wl 50000 dokfadnie takie same. Ta zmiana genetyczna nie u pacjenta.

tywa na zdolnos¢ widzenia.
WRTyW z widzent Ujemny/prawidtowy — nie zidentyfikowano zadnych

zmian genetycznych, ktére wywotuja zaburzenia.

Niektdére zmiany genetyczne wywotujg problemy

JADRO o =T Wariant o niepewnym znaczeniu (ang. Variant of Uncertain
zdrowotne i wiasnie takie choroby nazywamy s . ) .
} Significance, VUS) — zidentyfikowana zostata zmiana
genetycznymi. . L .
genetyczna, ale nie ma pewnosci, czy wywotuje ona
D N A' g e n\/ iC h romoso m\/ W takich p'rzyp.adka!ch komgrka wyt.w.arza produkt problemy zdrowotne wystepujgce u pacjenta.
z genu, ktory nie dziata tak, jak powinien. Produkt
@ moze miec nieprawidtowa wielkos¢ lub ksztatt, albo ) . X @
Gen to zestaw instrukcji DNA opisujacych sposéb komaérka zupetnie nie moze go wyprodukowac. Og raniczenia badan genet\/cz n\/Ch
wytwarzania jednego z produktéw potrzebnych komérce.
W ludzkim ciele jest okoto 20 000 gendw, a kazdy Przyjmijmy, ze komorka to fabryka, ktéra Medycyna genetyczna szybko sie rozwija, ale istnieja
znich ma okreslone zadanie do wykonania w komorce. wytwarza pitki do koszykéwki. Komérka ma granice naszej obecnej wiedzy.
Kazdy gen to bardzo dtuga ni¢ DNA. Aby mozliwe zmiane qenetvczna..kt.éra sPrawia, ze fabryka Nawet gdy wynik testu genetycznego jest ujemny/
byto zmieszczenie ich w jadrze, geny sa écidle produkuje owalne pitki zamiast typowych, prawidtowy, problemy zdrowotne pacjenta nadal
pakowane w struktury zwane chromosomami. okragtych. Owalne pitki nie odbijajg sie tak moga wynikac ze zmian genetycznych, ktére nie
. ) ) samo, jak okragte pitki, wiec koszykarze nie zostaty dotad zidentyfikowane.
Ludzie maja 23 pary chromosomow. Jeden moga z nich korzystac. Diagnoza genetyczna nie oznacza, ze istnieje lek, ale

chromosom z kazdej pary otrzymujemy od matki,

) ) postawienie rozpoznania moze nam pomac:
adrugiod ojca. kontrolowac objawy i postep choroby.

zrozumie¢ historie schorzenia i czego mozna sie
spodziewac w danym przypadku.

Badania wciaz trwajg i w przysztosci dostepne moga

by¢ lepsze terapie.

W Medycyna precyzyjna
CHROMOSOM

Medycyna precyzyjna to nowe podejscie do leczenia
problemoéw zdrowotnych, ktére uwzglednia
niepowtarzalny zestaw genéw i Srodowisko danego
pacjenta. Celem jest dopasowanie kazdemu pacjentowi
terapii, ktéra najlepiej zadziata w jego przypadku.

Choroby genetyczne moga wynikac ze zmian
w jednym genie lub w grupie gendw i/lub
w chromosomach.

JADRO

DNA
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