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Choroby genetyczne (gr. genetes = rodazic,
zrodzony)

to grupa schorzen wywotana mutacjami w
obrebie genu lub genow

majacych znaczenie

dla prawidtowej budowy i/lub funkcji organizmu
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Statystyka

rocznie rodzi sie na Swiecie ok. 8 mln. dzieci z
chorobami wrodzonymi, co stanowi ok. 6%
wszystkich urodzen

wady rozwojowe u 2-4% noworodkow

u ok. 3 min. zostanie rozpoznana choroba
uwarunkowana genetycznie

z powodu tych choréb w grupie do 5 rz
umiera rocznie ok 3 miln. dzieci



Statystyka

e aberracje chromosomowe wystepujg u okoto
0,6-1% zywo urodzonych noworodkow.

e czesciej stwierdzane sg wsrod martwych
urodzen oraz zgonow okotoporodowych.

* aberracje sg zwigzane rowniez z ponad potowg
poronien w pierwszym trymestrze cigzy.

un . Oo
P Rzeczpospolita [
uropejskie N Instytut
iedza Edukacja Rozwo] B Foiska Matki i Dziecka




Statystyka

* mimo ze ogolna liczba opisanych chorob
monogenowych wynosi ok. siedmiu tysiecy,
to szacuje sie, ze jest nimi dotkniete tylko do
2% zywo urodzonych dzieci

 odpowiadajg one réwniez za okoto siedem
procent martwych urodzen i zgonow
okotoporodowych.

duzo trudniej oszacowac czestosc
wystepowania chorob poligenowych



Statystyka

* brak jest doktadnych polskich statystyk
e GUS - choroby okresu okotoporodowego
e Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych

400 tys. urodzen/rok

$

choroby monogenowe i aberracje chromosomowe

10-12 tys. dzieci
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potowa ludzkiego genomu koduje biatka
uktadu nerwowego

wiekszos¢ chordob uwarunkowanych genetycznie

ujawniajacych sie w okresie noworodkowym bedzie
miata manifestacje neurologiczng

mimo roznej etiologii czesto podobny obraz kliniczny



Kiedy potrzebny genetyk?
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Kiedy podejrzewac zaburzenia o podtozu
genetycznym?

wrodzona wada /zesp6t wad rozwojowych, choroba metaboliczna

drgawki z przyczyn innych niz ENN, krwawienie do OUN, infekcja i odwracalne
zaburzenia metaboliczne , wodogtowie....

niewydolnos¢ krgzeniowo-oddechowa/ nagte zatrzymanie krazenia z niejasnych
przyczyn

pogarszajacy sie stan kliniczny, regres rozwoju

nieimmunologiczny obrzek ptodu

,Wyrazne zaburzenia” w MR : lisencefalia, dysgenezja ciata modzelowatego, zanik
mozgu, hypomielinizacja , polimikrogyra/pachygyria

,dziecko wiotkie”

objawy pozapiramidowe

objawy choroby skorno-nerwowej/choroby pecherzowe/rybia tuska
wielkogtowie /matogtowie > 2sd z prawidtowym neuroobrazowaniem

cechy dysmorfii -izolowane

istotne zaburzenia adaptacyjne

,hieoptymalny” stan neurologiczny



Kiedy nalezy podejrzewac zaburzenia o podtozu
genetycznym?

* pokrewienstwo rodzicow
* obcigzony wywiad rodzinny
* niepowodzenia potoznicze

* pochodzenie etniczne
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Kiedy podejrzewac zaburzenia o
podtozu genetycznym?

e Kiedy ,, coS nie pasuje”

* ENN jest czesto maska lub naktada sie na
chorobe genetyczng :

choroba Krabbego
niedobor kofaktora molibdenowago

choroby miesni



Fenotyp ,,plus”

Jest potencjalna przyczyna ale fenotyp nie
pasuje do wynikow badan ( zwykle ,,ciezszy”)

wspotistnienie choréb
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Konsultacja z genetykiem

w trybie ,,cito”

- ciezki i/lub pogarszajacy sie stan pacjenta

- NZK z niejasnych przyczyn

- padaczka noworodkowa

- mozliwe leczenie przyczynowe/objawowe
- 0graniczenie uporczywej terapii



Diagnhostyka genetyczna
,» pierwszego rzutu” w DN

Drgawki zalezne od vit. B6
Zaburzenia metabolizmu seryny
Niedobér kofaktora molibdenowego
Niedobdr receptora kwasu foliowego
Niedobér kreatyny

Izolowany niedobdr oksydazy siarczynowej

Niedobdr transportera glukozy typu |
ceroidolipofuscynoza
Hiperglicynemia nieketotyczna

Woczesne encefalopatie padaczkowe

Geny

ALDH7A1, PNPO,PROSC ,P5CDH ALPL, PIGV, PIGO, PGAP2
PHGDH, PSAT, PSP

MOCS1, MOCS2, GPHN

FOLR1

GAMT, GATM, SLC6A8

SUOX

SLC2A1
TPP1
AMT, GLDC

KCNQ2, KCNQ3, STXBP1 KCNT1 ( najlepiej badania panelowe)
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Konsultacja z genetykiem

Co przygotowac?

- rodowod/ dokumentacja fotograficzna
- badanie pediatryczne, neurologiczne

- siatka centylowa

- przebieg kliniczny

- konsultacje

wyniki badan: obrazowych , metabolicznych, EEG,
zaplanowanych i wykonanych w zaleznosci od kliniki !

leki i odpowiedz na nie



Konsultacja z genetykiem

* nie zawsze mozliwa
* nie zawsze konieczna
* badanie genetyczne moze zlecic¢ kazdy lekarz
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