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Niepełnosprawność intelektualna (obniżenie poziomu rozwoju intelektualnego) -
zaburzenie rozwojowe 
- znaczne obniżeniu ogólnego poziomu funkcjonowania intelektualnego
- deficyt w zakresie zachowań adaptacyjnych

Definicja WHO: istotne obniżenie ogólnego poziomu funkcjonowania intelektualnego, 
oraz trudności w zachowaniu przystosowawczym, występujące przed 18 rokiem życia.

Skala IQ Wechslera

69 – 55 IQ – niepełnosprawność intelektualna w stopniu lekkim,
poziom intelektualny charakterystyczny dla 10 - 12. roku życia

54 – 35 IQ – niepełnosprawność intelektualna w stopniu umiarkowanym
funkcjonowanie intelektualne na poziomie 6-9. roku życia

34 – 20 IQ – niepełnosprawność intelektualna w stopniu znacznym: poziom rozwoju 3-6-latka

poniżej 20 IQ – niepełnosprawność intelektualna w stopniu głębokim
poziom funkcjonowania odpowiadający maks. 3. rokowi życia



Niezrównoważenia genomu związane z NI

1. Aneuploidie

• Aneuploidie chromosomów płci
trisomie X, tetrasomie X
monosomia X

• Aneuploidie autosomów - trisomie
+21,+18,+13
+9, +8, +7, +22  i inne



Niezrównoważenia genomu związane z NI

2. Delecje

• terminalne
• interstycjalne
• skutek powstania chromosomu pierścieniowego
• mikrodelecje
- zespoły mikrodelecyjne



Wybrane zespoły mikrodelecyjne związane z NI   

zespół Williamsa del 7q11.23 

zespół Millera-Diekera del 17p13.3 

zespół del 22q11.2 DiGeorge’a

zespół monosomii 1p36 del 1p36 

zespół kociego krzyku del 5p 

zespół Smith-Magenis del 17p11.2 

zespół Wolfa-Hirschhorna del 4p 

zespół Pradera-Williego/Angelmana del 15q11-13 



MLPA mikrodelecyjne



Stwierdzono niezrównoważenie genomu w postaci delecji krótkiego ramienia chromosomu X w

regionie Xp11.4 o wielkości ~ 9,3 kpz. Delecja obejmuje ekson 12 genu CASK (OMIM 300172)1.

Mutacje oraz delecje w tym genie były opisywane u pacjentów z niepełnosprawnością intelektualną,

małogłowiem, hipoplazją móżdżku i zaburzeniami ze spektrum autyzmu (OMIM 300749)1,2.

arr[GRCh37] Xp11.4(41467263_41476560)x1 dn

Pacjent: Niepełnosprawność intelektualna w stopniu ciężkim, hipotonia, 

opóźnienie rozwoju mowy, stereotypie ruchowe, wada OUN, małogłowie 

wtórne, autyzm wczesnodziecięcy



Niezrównoważenia genomu związane z NI

3. Duplikacje

• tandemowe
• skutek insercji
• skutek translokacji
• dodatkowy chromosom markerowy
• mikroduplikacje
- zespoły mikroduplikacyjne



sonda TUPLE 22q11.2

Zespół mikroduplikacji 22q11.2



arr[GRCh37] 3p26.2(3153537_3550333)x3 mat,16p11.2(29586128_30171165)x3 dn

Stwierdzono niezrównoważenie genomu w postaci duplikacji krótkiego ramienia chromosomu 3 w regionie 3p26.2 o wielkości ~ 397 kpz

oraz duplikacji krótkiego ramienia chromosomu 16 w regionie 16p11.2 o wielkości ~ 585 kpz.

Duplikacja 3p26.2 obejmuje geny CRBN (OMIM 609262)1 oraz TRNT1 (OMIM 612907)1 i należy do zmian o nieznanym znaczeniu

klinicznym. Jednak fakt, że została ona odziedziczona od matki niewykazującej objawów klinicznych sugeruje, że najprawdopodobniej

nie ma ona wpływu na fenotyp pacjenta.

Duplikacja 16p11.2 obejmuje region znanego zespołu mikroduplikacji 16p11.2 (OMIM 614671)1. Duplikacje tego regionu opisywane są u 

pacjentów z niepełnosprawnością intelektualną, autyzmem, padaczką i zespołem cech dysmorficznych.

Pacjent: Niepełnosprawność intelektualna w stopniu lekkim, cechy dysmorfii
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▪ łagodniejszy fenotyp mikroduplikacji

wykrywalność niż mikrodelecji

Zespoły mikrodelecji/mikroduplikacji
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Lata publikacji

mikroduplikacje

mikrodelecje

Pub Med  http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed

(Weise i wsp.)



Niezrównoważenia genomu związane z NI

4. Triplikacje

• tandemowe
• obecność dodatkowego izochromosomu np. izochromosom

12p zespół Pallister-Killian

(najczęstsze izochromosomy 15q)



Niezrównoważenia genomu związane z NI

5. Chromosomy pochodne der
częściowa monosomia jednego chromosomu i częściowa trisomia
drugiego

6. Dodatkowe chromosomy pochodne +der
częściowa trisomia jednego chromosomu i częściowa trisomia
drugiego

7. Chromosomy zrekombinowane rec
częściowa monosomia i częściowa trisomia w obrębie
jednego chromosomu



Niezrównoważenia genomu związane z NI

Dodatkowy chromosom pochodny +der

46,XX,t(11;22)(q23.3;q11.2)47,XY,+der(22)t(11;22)(q23.3;q11.2)mat



Niezrównoważenia genomu związane z NI

Chromosom zrekombinowany rec

46,XX,inv(18)(p11.2q21.3)46,XY,rec(18)del(18)q21.3)inv(18)(p11.2q21.3)mat


