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ojawia si¢ coraz wiecej mozli-
. wosci zwigzanych z badaniem
ludzkiego genomu. Pierwsze
tego typu oferty pojawily sie
w Stanach Zjednoczonych,

a dzieki Internetowi mozliwos$é uzy-

skania wycinka mapy swoich genéw
ma kazdy $miertelnik. W przypadku
firmy www.23andme.com zarzadzanej
przez Anne Wojcicki (prywatnie Zone
jednego z zaltozycieli Google, Sergeya
Brina) zmapowanie 600 tysiecy poli-
morfizméw pojedynczego nukleotydu
kosztuje 999 USD. Badanie takie
pozwala okresli¢c prawdopodobien-
stwo wystapienia pewnych schorzen
uwarunkowanych genetycznie i prze-
$ledzi¢ genetyczng histori¢ przodkéw

Mutacja genetyczna oznacza
nieodwracalne zmiany w sekwengji
DNA tworzgcej dany gen.

Co to oznacza dla nowo narodzonych
dzieci I ich rodzin?

pod wzgledem geograficznym, charak-
terystycznych cech w drzewie genealo-
gicznym itp. Zdania specjalistéw co do
rzeczywiste] diagnostycznej warto$ci
takich ustug sa podzielone, niemniej
jednak wraz z rozwojem genetyki
i mocy obliczeniowych komputeréw,
warto$¢ naukowa takich ofert komer-
cyjnych bedzie wzrastala.

W polskim systemie opieki medycznej
sg dostepne bezplatne ustugi diagnostyki
genetycznej realizowane przez poradnie
Genetyczne. Dziala ich obecnie ponad
20, a poniewaz niektére z nich stanowig
cze$¢ szpitali klinicznych lub uniwer-
syteckich zakladéw genetyki, mogg si¢
pochwali¢ znakomitg kadra, $wiatowymi
osiggnieciami naukowymi i daleko posu-
nictg specjalizacja w badaniach gene-
tycznych. Przykladem takiej jednostki

jest chociazby Zaklad Genetyki Instytutu
Psychiatrii i Neurologii kierowany przez
prof. dr hab. med. Jacka Zarembe, beda-
cego autorytetem w dziedzinie tworzenia
systemu badan genetycznych w Polsce
i $wiatowej klasy specjalistag od choréb
polegajacych na mutacjach dynamicz-
nych zwielokrotnionych tréjek nukleoty-
dowych, do ktérych nalezg m.in. ataksje
rdzeniowo-mézdzkowe, choroba Hun-
tingtona i dystrofia miotoniczna. Inne
poradnie (szczeg6ly i dane kontaktowe
w ramce na koncu artykutu) réwniez
maja swoje osiagnie¢cia i co najwazniejsze,
wykonujg to, co potrafig najlepiej, czyli
badania genetyczne. A te powinni przej$é
wszyscy czlonkowie rodzin, w ktérych:

D byly przypadki choréb genetycznych;
D pojawily sie dwa, lub wiecej, przypadki

choréb o nieznanym pochodzeniu;
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D ustalenie rozpoznania przyczynowego
opartego na przeprowadzonych
badaniach diagnostycznych

D okreslenie etiologii choroby i rokowania

D okreslenie ryzyka genetycznego
powtdrzenia sie choroby w rodzinie

D przedstawienie mozliwosci ew.
diagnostyki prenatalnej (w przypadku
choréb, dla ktérych diagnostyka
prenatalna zostata opracowana)

Zrédto: www.marfanforum.pl

D wystapily wrodzone wady rozwojowe
lub zesp6l wad (takze woéwczas, gdy
jest to pierwszy przypadek wady roz-
wojowej w rodzinie);

D byly przypadki uposledzenia umysto-
wego lub opdznienia rozwoju psy-
chomotorycznego (nawet jesli jest to
pierwszy przypadek w rodzinie);

D s3 osoby w wieku rozrodczym narazone
na dziatanie szkodliwych czynnikéw
mutagennych. Cig¢zarne eksponowane
na czynniki teratogenne (np. infekcje
wirusowe, niektére leki, alkohol i inne).

Badania genetyczne powinny réw-
niez rutynowo przej$¢ pary malzenskie

z niepowodzeniami rozrodu (dwa lub

wiecej poronienn samoistnych, martwe

porody lub nieptodno$¢ malzenska),

a takze kobiety powyzej 35. roku zycia,

planujace potomstwo.

NIESPRAWNE
TRYBY ZYCIA

Mutacja genetyczna oznacza nieodwra-
calne zmiany w sekwencji DNA tworzg-
cej dany gen. Zmiany moga dotyczy¢
jednego bloku DNA lub duzych frag-
mentéw chromosomu.

Mutacje genetyczne pojawiajg si¢
na dwa sposoby: moga by¢ dziedziczne
lub rozwing¢ sie w trakcie zycia. Muta-
cje przekazywane przez rodzicow sg
obecne w kazdej komorce ciata.

Tak dzieje sie¢ réwniez w przypadku
mutacji tworzacych si¢ tylko w komoérce
jajowej, plemniku lub zaraz po zaplod-
nieniu. Tego rodzaju przypadki sg nazy-
wane mutacjami de novo, co oznacza,
ze w rodzinie dziecka nie bylo choréb

genetycznych.

Istnieje kilka rodzajow chorob
genetycznych:
J , ktére sg wywolane

zmianami lub mutacjami wystepuja-
cymi w sekwencji DNA jednego genu.
Poznano do tej pory ponad 6 tysiecy
schorzen monogenicznych, a poja-
wiajg sie one w jednym przypadku na
200 urodzen. Choroby z tej grupy to
np. syndrom Marfana i choroba Hun-
tingtona.

] , ktore sa wynikiem
kilku czynikéw $rodowiskowych oraz
mutacji w kilku genach. Ze wzgledu
na zlozong nature dokladna analiza
pochodzenia tego rodzaju chor6b
jest znacznie trudniejsza. Najbardziej
znane przyklady takich schorzen,
to choroba Alzheimera, artretyzm,
cukrzyca, wysokie ci$nienie.

, polegajacymi
na zmianie struktury lub liczby chro-
mosoméw. Do aberracji chromoso-
mowych moze dochodzi¢ sponta-
nicznie lub pod wplywem czynnikéw
mutagennych (np. promieniowania
jonizujacego, promieniowania ultra-
fioletowego, wysokiej temperatury).
Sa one odpowiedzialne m.in. za
powstawanie zespolu Downa czy
zespotu Turnera.

> , czyli zmiany
pojedynczego nukleotydu w DNA lub
RNA, powodujace m.in. albinizm,
fenyloketonurie, anemie sierpowata,
hemofilie.

Mutacje genetyczne moga by¢
wykrywane na kilka sposobéw:

D w trakcie tzw. ultrasonografii gene-
tycznej, czyli oceny ptodu pod katem
cech, ktére moga sugerowad, iz ptéd
znajduje sie w grupie podwyzszonego
ryzyka, np. pogrubienie skéry w oko-
licy karku w 12. tygodniu ciazy, prze-
puklina pepkowa, ktéra nie zanikla
po 11. tygodniu cigzy, odbiegajaca od
normy dtugo$¢ kosci udowej. Bada-
nie to pozwala takze na doktadne
okreslenie zaawansowania cigzy.

D przez test potrdjny, bedacy badaniem
przesiewowym okres$lajacym poziom
dwoch hormonéw 1 alfa-fetoproteiny
w surowicy krwi matki. Test pozwala
wykaza¢ zwiekszone ryzyko wysta-
pienia zespolu Downa, Edwardsa
oraz otwarte wady cewy nerwowej
(rozszczep kregostupa i bezmézgo-
wie). Wykonuje si¢ je w II trymestrze
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cigzy, miedzy 15. a 17. tygodniem.

Nalezy pamietad, ze jest to badanie

przesiewowe (wykonywane w celu

okreslenia wysokos$ci ryzyka), a nie
diagnostyczne.

Do wykrywania mutacji gene-
tycznych lekarze wykorzystuja
takze diagnostyke prenatalna,
czyli:

) , ktéra przepro-
wadza si¢ we wczesnym okresie cigzy
(9.-12. tydzien). Ryzyko poronienia
zwigzanego z wykonaniem biopsji
wynosi ok. 1 proc.

L (inaczej amniopunk-
cje) polegajaca na przezbrzusznym
pobraniu ptynu owodniowego cienka
igla. Zawarte w nim komérki sg oce-
niane pod katem obecnos$ci wad chro-
mosomalnych. Moze by¢ wykonywana
od 12.-15. tygodnia cigzy. Dzieki niej
mozna wykryé wiele wrodzonych
defektow metabolicznych (zwigza-
nych ze znacznym stopniem upo$le-
dzenia umystowego, duzym stopniem
niesprawno$ci lub prowadzacych do
$mierci we wczesnym dziecinstwie)
i wad rozwojowych cewy nerwowe;j.
Ryzyko zabiegu diagnostycznego nie
przekracza 0,5 proc.

) dzieki pobra-
niu krwi pepowinowej. Krwawienie
z miejsca naklucia jest gléwnym ryzy-

WSKAZANIA

kiem zabiegu. Dzieki badaniu mozna
zdiagnozowaé aberracje chromo-
somowe, niektére choroby metabo-
liczne i inne.

SPOSOBY

NA REHABILITACJE

Przypadek Maksymiliana z punktu
widzenia genetyka jest szczegdlny. 7.1 8.
para chromosoméw w jego tancuchu
DNA wymienily si¢ ramionami ideal-
nie. Jego ojciec jest catkowicie zdrowy.
Maksymilian ma od urodzenia powazne
wady neurologiczne (brak ciata modze-
lowatego, czyli spoiwa laczacego pol-
kule mézgowe; niedorozwdéj przednich
platéw moézgowych) i fizyczne (zaro-
$niete tylne nozdrza, pogrubione pod-
niebienie). Tak wiec nie wiadomo, czy
o wadach dziecka zadecydowala gene-
tyka, czy jakie$ inne czynniki. Instytut
Matki i Dziecka ciagle to bada i anali-
zuje, wystano m.in. materiat genetyczny
Maksymiliana do specjalistycznych
oSrodkow genetycznych w Stanach
Zjednoczonych i w Niemczech.

- W codziennej, domowej rehabi-
litacji Maksa stosujemy metode Vojty.
Polega ona przede wszystkim na stymu-
lowaniu niedziatajqcych partii mézgu
przez aktywizacje sprawnych czesci,
dzigki czemu miedzy nimi pojawiajq sig
polgczenia i komunikacja. Z kolei pod-

e S R
Ryzyko urodzenia dziecka chorego

Wiek matki: 35 lat i powyzej

1:300 lub wieksze

Urodzenie dziecka z zespotem Downa lub inng 0,5 proc. do 1,4 proc.

aberracjg chromosomowg
Translokacje chromosomowe wystepujgce
rodzinnie

Zmiany wykryte w USG nasuwajgce podejrzenie

aberracji chromosomowych ptodu

Urodzenie dziecka z chorobg monogenicznga,

np. chorobg metaboliczng, taka jak

Istotnie zwiekszone, rézne

w zaleznosci od rodzaju translokacji
i objetych nig chromosoméw
Okoto 10 proc.

25 proc. do 50 proc.

mukopolisacharydoza, lipidoza i inne, jak DMD/

BMD, SMA, HD, SCA, DRPLA

Urodzenie dziecka z otwartg wadg cewy
nerwowej, takg jak przepuklina rdzeniowa,
przepuklina mézgowa, bezmdzgowie

Wynik testu przesiewowego wskazujacy na

3 proc. do 5 proc. (o ile dana osoba
urodzita wiecej niz jedno dziecko

z takg wadg, ryzyko wynosi 10 proc.
lub wiecej)

1:300 lub wieksze*

zwigkszone ryzyko urodzenia dziecka chorego

(test potréjny)

czas turnuséw rehabilitacyjnych Mak-
symilian pracuje z pedagogiem, logo-
pedq, ma takie zajecia 7z hipoterapii,
ktore majq na niego doskonaty wptyw.
Juz po pierwszych zajeciach zauwa-
ylismy znaczna poprawe w siedzeniu
na krzesetku — méwi pani Aneta. Przez
ostatnie 2 lata Maks rehabilituje sie
réwniez z pomocg psa terapeuty. Zda-
niem jego mamy, akurat praca z psem
doskonale pasuje Maksymilianowi. —
Kazda wizyta Fausta sprawia synowi
ogromngq radosé, a na dodatek dosko-
nale go stymuluje, bo wtedy robi rzeczy,
do ktérych mnie czesto nie udaje sig go
naktonic, jak np. swobodne otwieranie
dtoni. Przychodzi mu to tatwo i szybko,
kiedy trzeba podaé psu ciasteczko. Pies
jest w przypadku Maksymiliana dosko-
natym motywatorem, sktania go do
podjecia wysitku i wywoltuje emocje
od chwilowego przestrachu, kiedy pies
wchodzi do mieszkania, do radosci,
kiedy Maksymilian lezy na Fauscie lub
go dotyka — opisuje pani Aneta.

Wady mézgu Maksymiliana zdiagno-
zowano w trzeciej dobie zycia w Insty-
tucie Matki i Dziecka, kiedy wykonano
USG znieksztalconych nozdrzy. Wtedy
tez zrobiono badanie genetyczne Mak-
sowi i jego rodzicom. Pani Aneta ma
jak najlepsze zdanie o opiece genety-
kéw i IMiD-u, ale stwierdza, ze w wielu
przypadkach lekarze pediatrzy czy inni
specjali$ci traktuja takich pacjentow jak
Maksymilian bardzo powierzchownie.
- Sq na szczgscie wyjqtki. Przy okazji
wizyty w Miedzynarodowym Instytucie
Mowy i Stuchu wykonano Maksymi-
lianowi fachowe badania foniatryczne,
dowiedzielismy sig tez, ze ma trzeci mig-
dat, czego zaden 7z lekarzy wezesniej nie
zauwazyl — moéwi pani Aneta i dodaje,
ze najbardziej warto$ciowym zrédlem
wiedzy i porad sg inni rodzice chorych
dzieci i fora internetowe, gdzie mozna
znalez¢ odpowiedzi nawet na najtrud-
niejsze pytania.

SIEROCA STATYSTYKA

Zidentyfikowano ok. 7 tysiecy tzw. cho-
réb sierocych, tylko niewielka czgsé
z nich jest wywolywana czynnikami $ro-
dowiskowymi, pozostale maja podloze
genetyczne. W trakcie 10-letniego unij-
nego programu dzialah w dziedzinie
rzadkich choréb badania statystyczne
odegraly spora rolg. Po pierwsze,
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— strona
Krajowego Forum na rzecz Terapii Chordb
Rzadkich. Forum grupuje stowarzyszenia
od lat zabiegajgce o zapewnienie opieki
i leczenia dla 0séb chorych na rzadkie
choroby genetyczne.

— strona

Stowarzyszenia na rzecz Dzieci
z Zaburzeniami Genetycznymi.

— strona
amerykanskiej organizacji NORD
wspierajacej edukacje, programy
badawcze i terapie pacjentéw z rzadkimi
chorobami. Zawiera m.in. baze danych
0 1150 rzadkich chorobach.

— strona zatozona
i finansowana m.in. przez francuskie
Ministerstwo Zdrowia. Na stronach jest
dostepna baza danych o ponad
5 tys. chordb, a takze organizacjach
i stowarzyszeniach zajmujacych sie
rzadkimi chorobami i projektach
badawczych.

— strona i forum

poswiecone chorobie Pompego.

— strona
i forum poswiecone chorobie Marfana.

forum poswiecone chorobom genetycznym.

Polskie fora internetowe dotyczace
choréb genetycznych sg prowadzone
profesjonalnie i stanowig praktyczne
kompendia informacji, kontaktéw

i porad. Niemniej jednak, jezeli czytelnicy
szukajq informacji o wadach i chorobach
genetycznych, a s one dostepne tylko

w jezyku angielskim, autor moze podjgc
sie ich przettumaczenia, np. ze stron
www.rarediseases.org i www.orpha.net.
Prosze w tej sprawie o kontakt pod
adresem b.siepracki@przyjaciel.pl.

konieczne byto okreslenie maksymalnej
czestotliwosci wystepowania rzadkich
choréb. Tym progiem bylo mniej niz
5 przypadkéw na 10 tysiecy oséb w Unii
Europejskiej, co oznaczato 246 tysiecy
0s6b z kazda z choréb w UE obejmuja-
cej 27 panstw cztonkowskich. Ponadto
ustalono, ,ze od 5 do 8 tysiecy rzad-
kich jednostek chorobowych wystepuje
u nawet 6% catkowitej populacji UE
w dowolnym momencie zycia. Innymi
stowy, na rzadkie choroby choruje lub
bedzie chorowaé okolo 15 milionéw
obywateli Unii Europejskiej (liczacej
27 panstw czlonkowskich)” - mozna
przeczyta¢ w unijnym dokumencie
RZADKIE CHOROBY: WYZWANIA
STOJACE PRZED EUROPA. Publikacja

ta jest czeScig europejskich konsultacji

publicznych i zawiera szereg pytan oraz

kwestii dyskusyjnych. Obracaja sie one
wokot:

D zapobiegania, diagnostyki i poprawy
opieki nad pacjentami z rzadkimi
chorobami;

D stworzenia wspdlnych wytycznych
politycznych  dotyczacych  badan
naukowych, osrodkéw referencyj-
nych, dostepu do informacji, zachety
do rozwoju lekéw sierocych, badan
przesiewowych;

D tworzenia i wspierania sieci informa-
cyjnych;

D finansowania lek6w i terapii w cho-
robach sierocych.

W niektérych z tych obszaréw, jak
chociazby w tworzeniu sieci informa-
cyjnych, jest widoczny postep. Najlep-
szym tego przykladem jest serwis www.
orpha.net, bedacy doskonalym zrédtem
wiedzy na temat choréb sierocych.
Zalozony w 1997 r. zawiera informacje
o prawie 6 tysigcach choréb, 3 tys. kli-
nik, laboratoriach, lekarzach, centrach
referencyjnych, projektach badawczych,
lekach sierocych, testach klinicznych,
organizacjach zrzeszajacych pacjentéw
i wielu innych dziedzinach zwigzanych
z chorobami sierocymi. Serwis jest uak-
tualniany na biezaco i dostepny w pie-
ciu jezykach, niestety nie ma wsréd nich
polskiego. Polskimi koordynatorkami
serwisu sg profesor Ewa Pronicka i dr.
Jolanta Sykut-Cegielska, reprezentujgce
Centrum Zdrowia Dziecka.

Niestety pozostale kwestie poru-
szane w unijnej publikacji wcigz sta-
nowig powazne wyzwanie dla systemu
opieki zdrowotnej. Najwiekszym pro-
blemem pozostaje finansowanie lecze-
nia choréb sierocych. W wielu przy-
padkach jest ono bardzo kosztowne
i z perspektywy systemu opieki medycz-
nej wymaga specjalnych rozwigzan
organizacyjnych.

Nasze Ministerstwo Zdrowia w poro-
zumieniu z Narodowym Funduszem
Zdrowia podjeto w zwigzku z tym decy-
zje o stworzeniu Zespotu do spraw Cho-
réb Rzadkich jako ciala doradczego
w przedstawianiu propozycji rozwigzan
w zakresie terapii choréb rzadkich oraz
ich finansowania. W sktad zespolu zgod-
nie z projektem mieliby wej$¢ eksperci,
autorytety z réznych dziedzin medy-
cyny (konsultanci krajowi), przedstawi-
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ciele instytutéw naukowych, Narodo-
wego Funduszu Zdrowia, Ministerstwa
Zdrowia. Beda zajmowa¢é sie oni m.in.
mukopolisacharydoza, ktérej leczenie,
jak czytamy w tegorocznej odpowiedzi
Ministerstwa Zdrowia na interpelacje
825 w sprawie udzielenia pomocy rodzi-
nom oséb chorych na mukopolisachary-
doze, jest finansowane z NFZ. ,Obecnie
w ramach programoéw terapeutycznych
leczeni sg, od trzech lat, pacjenci z cho-
roba Gauchera i Hurlera (mukopoli-
sacharydoza typ I), umozliwiajacych
finansowanie ze $rodkéw Narodowego
Funduszu Zdrowia preparatéw Aldura-
zyme (Laronidaza) oraz Imigluceraza.
W ostatnim okresie zostal pozytywnie
oceniony przez Agencje Oceny Tech-
nologii Medycznych wniosek leczenia
choroby Pompego lekiem Myozyme.
Whniosek uzyskal rekomendacje finanso-
wania wymienionej terapii i wdrozenie
programu terapeutycznego” — czytamy
w oficjalnym stanowisku ministerstwa.

WSPARCIE
NAUKOWE | SPOLECZNE

Chociazrozwoj genetyki nastepuje szybko,
to koniecznos¢ badan i testéw klinicznych
lekéw sierocych oraz brak finansowej
zachety dla producentéw op6znia proces
ich rozwoju. Niemniej jednak tu i 6wdzie
pojawiaja sie $wiatetka w tunelu. Niektére
z nich zapalaja polscy naukowcy. Wiodzi-
mierz Krzyzosiak z Pracowni Genetyki
Nowotworé6w PAN w Poznaniu dowiddt,
ze mozliwe jest usuniecie z zapisu gene-
tycznego zmutowanego produktu genu.
Ten ,mechanizm selektywnego wyci-
szania informacji genetycznej, mogacej
prowadzi¢ do choréb neurodegenera-
cyjnych” moze by¢ stosowany w terapii
np. choroby Huntingtona. Zanim jednak
dojdzie do powstania lekéw wykorzystu-
jacych metode profesora Krzyzosiaka,
uplynie kilka lat. Pierwszy krok zostat jed-
nak juz zrobiony, a zazwyczaj to on jest
najwazniejszy.

Rzadkie choroby genetyczne sg cze-
sto powodem wykluczenia spolecznego,
pacjenci i ich rodziny sg w wielu przy-
padkach zdani tylko na siebie. Tak wiec
oprocz $rodkéw finansowych i lekéw,
potrzebujg takze naszego wsparcia.
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BYDGOSzZCz
PORADNIA GENETYCZNA SZPITALA UNIWERSYTECKIEGO
IM. DR. A. JURASZA, KATEDRA | ZAKLAD GENETYKI KLINICZNEJ CM UMK
ul. M. Curie-Sktodowskiej 9, 85-094 Bydgoszcz
tel. 052 585 35 67, faks 052 585 35 68
e-mail: haus@cm.umk.pl, lauda@op.pl
Kierownik poradni: prof. Olga Haus
Godziny przyje¢: wtorki 12.30-17.00, pozostate dni 8.30-14.30 (tylko
umaowione wizyty, zapisy codziennie w godzinach od 8.00-15.00)
Sredni czas oczekiwania na wizyte: do 2 miesiecy
Profil diagnostyki klinicznej: dziedziczne choroby nowotworowe
PRENATALNA PORADNIA GENETYCZNA
WOJEWODZKI SZPITAL IM. DR. BIZIELA,
KATEDRA | ZAKEAD GENETYKI KLINICZNEJ CM UMK
ul. Ujejskiego 75, 85-168 Bydgoszcz
tel. 052 365 57 99 wew. 241, faks 052 585 35 68
e-mail: magdapas@wp.pl
Kierownik poradni: dr n. med. Magdalena Pasifiska
Godziny przyje¢: wtorki i czwartki 9.00-12.00
Sredni czas oczekiwania na wizyte: pacjenci przyjmowani s na biezaco
Profil diagnostyki klinicznej: wytgcznie poradnictwo prenatalne

GDANSK
GENETYCZNA PORADNIA ONKOLOGICZNA,
WOJEWODZKIE CENTRUM ONKOLOGII W GDANSKU
ul. M. Curie-Sktodowskiej 2, 80-210 Gdansk
tel. 058 341 98 65, wew. 31, faks 058 341 93 48
e-mail: jlimon@amg.gda.pl
Kierownik poradni: prof. dr hab. med. Janusz Limon
Godziny przyje¢: poniedziatki i srody 13.00-15.00
Sredni czas oczekiwania na wizyte: do 42 dni (w ramach NFZ). Jednostka
nie udziela odpfatnych porad genetycznych
Profil diagnostyki klinicznej: dziedziczne nowotwory piersi i jajnikow oraz
inne nowotwory dziedziczne ’
PORADNIA GENETYCZNA SPSK ACK AM W GDANSKU,
DZIAt OPIEKI AMBULATORYIJNEJ
ul. Debinki 7a, 80-952 Gdansk
tel. 058 349 26 16 lub 17
e-mail: jlimon@amg.gda.pl
Kierownik poradni: prof. dr hab. med. Janusz Limon
Godziny przyje¢: poniedziatki 12.00-13.00,
\(vtorki 9.00-12.00, srody 12.00-15.00
Sredni czas oczekiwania na wizyte: 44 dni (w ramach NFZ). Jednostka nie
udziela odptatnych porad genetycznych
Profil diagnostyki klinicznej: zespét Kornelii de Lange

KATOWICE
PORADNIA GENETYCZNA SAMODZIELNY PUBLICZNY SZPITAL
KLINICZNY NR 6 SLASKIEJ) AM, GORNOSLASKIE CENTRUM ZDROWIA
DZIECKA | MATKI IM. JANA PAWEA I

ul. Medykéw 16, 40-752 Katowice

tel. 032 207 16 60, faks 032 207 17 91

e-mail: gczdim@gczdim.katowice.pl

Kierownik poradni: dr n. med. Ewa Emich-Widera

Godziny przyje¢: poniedziatki 15.00-20.00

wtorki 13.00-16.00, $rody 13.00-17.00, pigtki 13.00-18.00

Sredni czas oczekiwania na wizyte: 108 dni

Profil diagnostyki klinicznej: zespét Williamsa, wrodzona famliwo$¢ kosci,

encefalomiopatie mitochondrialne

KRAKOW
PORADNIA GENETYCZNA UNIWERSYTECKI SZPITAL DZIECIECY
ul. Wielicka 265, 30-663 Krakéw
tel. 012 657 41 92, 012 658 20 11, wew. 1043, 1051, 1059, 1330
(kierownik PG), faks 012 657 41 92
e-mail: mikostyk@cyf-kr.edu.pl,
kruczekanna@poczta.onet.pl
Kierownik poradni: prof. dr hab. med. Jacek J. Pietrzyk
Godziny przyje¢: 8.00-14.30 (od poniedziatku do pigtku)
Sredni czas oczekiwania na wizyte: 45 dni

LUBLIN
PORADNIA GENETYCZNA DZIECIECY SZPITAL KLINICZNY AM
ul. Chodzki 2 20-093 Lublin
tel. 081 718 52 82
PORADNIA GENETYCZNA ZAKEADU GENETYKI MEDYCZNEJ AM SP
SZPITAL WOJEWODZKI IM. JANA BOZEGO
ul. Pitsudskiego 11, 20-011 Lublin
tel.: 081 532 05 35

S NAJWAZNIEJSZE PORADNIE GENETYCZNE

LoDz
PORADNIA GENETYCZNA NIEPUBLICZNY ZOZ ,, GENOS”
ul. Inowroctawska 9/132, 91-020 t6dz
tel. 042 611 63 11, faks 042 611 63 12
e-mail: genos@bmp.net.pl, genos@genos.com.pl
Kierownik poradni: prof. dr hab.med. Bogdan Katuzewski
Godziny przyje¢: 8.00-16.00 (od poniedziatku do pigtku)
Sredni czas oczekiwania na wizyte: 1-7 dni
PORADNIA GENETYCZNA, SAMODZIELNY PUBLICZNY ZOZ,
UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY NR 3
ul. Sterlinga 1/3, 91-425 té6dz
tel. 042 633 27 42, faks 042 632 70 02
e-mail: genetyka@csk.am.lodz.pl
Kierownik poradni: lek. med. Tamara Michalska
Godziny przyje¢: 8.00-17.00 (od poniedziatku do pigtku)
Sredni czas oczekiwania na wizyte: 1-7 dni

OLSZTYN

PORADNIA GENETYCZNA WO). SPECJALISTYCZNEGO SZPITALA DZIECIECEGO
ul. Zotnierska 18, 10-561 Olsztyn, tel. 089 539 32 15
Godziny przyje¢: wtorki 9.00-15.00

POZNAN

NIEPUBLICZNY ZOZ ,,CENTRUM GENETYKI MEDYCZNEJ"
Poradnia Genetyczna: ul. Grudzieniec 4, 60-601 Poznan
Biuro: ul. Za Cytadelg 19, 61-659 Poznan
tel. 061 852 73 32, 061 848 40 38, faks 061 851 66 46
e-mail: alatos@amp.edu.pl
Kierownik poradni: prof. dr hab. med. Anna Latos-Bielerska
Godziny przyje¢: poniedziatek-czwartek 8.00-18.00, pigtek 8.00-15.00
Sredni czas oczekiwania na wizyte: w ramach NFZ termin zmienny,
w zaleznosci od limitu badan bezptatnych wyznaczonych przez NFZ i liczby
kierowanych pacjentéw. Przy wizycie odptatnej termin dogodny dla pacjenta
Profil diagnostyki klinicznej: genetycznie uwarunkowane choroby
narzadu wzroku, mukowiscydoza, wady wrodzone, opdznienie rozwoju,
niepowodzenia rozrodu

RZESZOW
PORADNIA GENETYCZNA SP ZOZ NR 1
ul. Hetmanska 21, 35-045 Rzeszéw tel. 017 853 52 81, wew. 352

SZCZECIN

PORADNIA GENETYCZNA SPSK NR 2
Al. Powstancéw Wikp. 72, 70-111 Szczecin, tel. 091 466 15 53
Godziny przyje¢: poniedziatek-pigtek 8.00-12.00

WARSZAWA

ZAKEAD GENETYKI, INSTYTUT PSYCHIATRII | NEUROLOGII
ul. Sobieskiego 9, 02-957 Warszawa
tel. 022 45 82 610, 022 45 82 856, faks 022 858 91 69
e-mail: zaremba@ipin.edu.pl
Kierownik poradni: prof. dr hab. med. Jacek Zaremba
Godziny przyje¢: 8.00-15.30 (od poniedziatku do pigtku)
Sredni czas oczekiwania na wizyte: kobiety ciezarne przyjmowane sg na
biezaco, pozostate osoby oczekujg na wizyte do 2 tygodni (niezaleznie od
sposobu finansowania)
Profil diagnostyki klinicznej: dystrofia miesniowa Duchenne’a/Beckera,
rdzeniowy zanik miesni, opuszkowo-rdzeniowy zanik miesni, beztad rdzeniowo-
mozdzkowy; odmiany genetyczne SCA1, SCA2, SCA3, SCAB, SCA8, SCA12,
SCA17, DRPLA, zespdt Unverrichta-Lundborga (EPM1 — padaczka miokloniczna
typu 1), dystrofia miotoniczna typu 1 i 2, identyfikacja genotypu apolipoproteiny
E, rodzinny defekt apolipoproteiny B (FDB), choroba Huntingtona, choroba
Wilsona, deficyt G6PD (fawizm), leukodystrofia metachromatyczna, zespoty
mikrodelegji, diagnostyka defektéw metabolicznych, w tym choroby lizosomalne,
diagnostyka wad otwartych cewy nerwowej

PORADNIA GENETYCZNA ZAKtAD GENETYKI MEDYCZNEJ INSTYTUT MATKI

| DZIECKA
ul. Kasprzaka 17a, 01-211 Warszawa
tel. 022 32 77 138 (poradnia), 022 32 77 361 (sekretariat), faks 022 32 77 361
e-mail: eobersztyn@imid.med.pl sekgen@imid.med.pl
Kierownik poradni: dr n. med. Ewa Obersztyn
Godziny przyjec¢: poniedziatek, wtorek 8.00-15.00, sroda 8.00-18.00, czwartek,
pigtek 8.00-15.00, Sredni czas oczekiwania na wizyte: termin porady
zroznicowany zaleznie od problemu diagnostycznego, ustalany telefonicznie.
Kobiety w cigzy — w zaleznosci od wielkosci cigzy — zawsze przed 14 Hbd.
Czas oczekiwania na badanie cytogenetyczne rézny, od 2 do 6 miesiecy
(poza przypadkami pilnymi)
Profil diagnostyki klinicznej: poradnictwo genetyczne i diagnostyka
pre-/postnatalna w rodzinach ryzyka genetycznego ze szczeg6lnym



GENETYKA | TEMAT NUMERU

uwzglednieniem takich zaburzen jak: zespoty dysmorficzne WROCELAW
i niepetnosprawnos¢ intelektualna o nieustalonej etiologii: PORADNIA GENETYCZNA WIELOSPECJALISTYCZNEJ PRZYCHODNI
zespoty mikrodelecyjne (m.in. zesp6t Pradera-Willego, Angelmana, LEKARSKIEJ FUNDACJI AKADEMII MEDYCZNEJ
Williamsa, Di George'a/VCF, Smith-Magenis, Millera-Diekera, CHARGE), ul. K. Marcinkowskiego 1, 50-368 Wroctaw
aberracje subtelomerowe, zespét tamliwego chromosomu X, tel. 071 784 12 33, 071 784 12 56, faks 071 784 00 63
mukowiscydoza, zapalenie trzustki, rdzeniowy zanik miesni (SMA), e-mail: genetyka@gen.am.wroc.pl
gtuchota wrodzona (mutacja w genie GJB2), choroba Friedreicha, Kierownik poradni: prof. dr hab. Maria Sasiadek
dystonia torsyjna, zesp6t Noonan, diagnostyka niepfodnosci (w tym CBAVD, Godziny przyje¢: poniedziatek 9.00-18.00, wtorek 9.00-14.00,
abberacje chromosomowe, delecje, AZF) czwartek 9.00-15.00, pigtek 9.00-14.00
PORADNIA GENETYCZNA ZAKEAD GENETYKI MEDYCZNE)J Sredni czas oczekiwania na wizyte: 30 dni (w ramach NFZ),
INSTYTUT ,,POMNIK-CENTRUM ZDROWIA DZIECKA" 5-7 dni (wizyta odptatna)
Al. Dzieci Polskich 20, 04-730 Warszawa Profil diagnostyki klinicznej: poradnictwo genetyczne i diagnostyka
tel. 022 815 74 50 (sekretariat) 022 815 74 51 (poradnia), pre-/postnatalna w rodzinach ryzyka genetycznego ze szczeg6lnym
faks 022 815 74 57 uwzglednieniem takich zaburzen jak zespoty Pradera-Willego i Angelmana,
e-mail: genetyka@czd.pl Williamsa, Wolfa-Hirschhorna, Cri du Chat, Smith-Magenisa, Miller-Dickera,
Kierownik poradni: doc. dr hab. med. Krystyna Chrzanowska Di George'a, Ponadto: mikrodelecje subtelomerowe, biataczki (CML, MDS,
Godziny przyjec: poniedziatek 8.00-18.00, wtorek-pigtek 8.00-16.00 AML, ALL), badania niestabilnosci chromosomowej i mikrosatelitarnej
Sredni czas oczekiwania na wizyte: 1-3 miesigce (bez kariotypu), mukowiscydoza, achondroplazja, hipochondroplazja, dziedziczne
3-6 miesiecy (z kariotypem), kobiety w cigzy — w zaleznosci od wieku cigzy nowotwory piersi i jajnikdw, nieptodnosé meska (mapa delecyjna
(11-15 Hbd) chromosomu Y), mutacje cz. V (Leiden), protrombiny i MTHFR, wstepna
Profil diagnostyki klinicznej: zespét Smitha-Lemiego i Opita, Nijmegen, diagnostyka FRAXA
Pradera-Willego, Angelmana, Retta, Alagille’a, Kornelii de Lange, Noonan, PORADNIA GENETYCZNA SPSK1
Williama, Coffina i Lowry'ego oraz ATR-X, mikrodelecje chromosomowe, ul. Chatubinskiego 4, 51-368 Wroctaw
zespoty dysmorficzne, niepetnosprawnos$¢ intelektualna o niewyjasnionej tel. 071 784 27 25, 071 327 09 74
etiologii, niepowodzenia rozrodu e-mail: genetyka@spsk1wroc.internetdsi.pl
PORADNIA GENETYCZNA, ) Kierownik poradni: lek.med. Dorota Dobrowolska
SZPITAL DZIECIECY W DZIEKANOWIE LESNYM K. WARSZAWY Godziny przyjec: 8.00-14.30 (od poniedziatku do pigtku)
ul. M. Konopnickiej 65, 05-092 tomianki Sredni czas oczekiwania na wizyte: 3 miesigce
tel. 022 751 12 15 do 18, wew. 173; faks 022 751 27 07 Profil diagnostyki klinicznej: zespét Downa, Turnera, Klinefeltera, wady
e-mail: dziekanowlesny@tlen.pl wrodzone, uposledzenie rozwoju psychoruchowego, niepowodzenia
Kierownik poradni: prof. dr hab.med. Antoni Rogdyski rozrodu
Godziny przyje¢: poniedziatek, wtorek, pigtek: 9.30-14.00
Sredni czas oczekiwania na wizyte: 7 dni zrédto: rejestrwad
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