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info@badaniaprenataine. pl 1. Pfawidlowy zapis kariotypuhdl'a kobiety to 46,
XX, aumezczyzny 46, XY

Co to jest kariotyp?
N

L)
Badanie cytogenetyczne polega na okresleniu liczby, wielkosci " ! ! | ' " " ’ ‘ ' a
oraz struktury chromosoméw u danego cztowieka. W efekcie ‘ 2 R i 2 e
badania cytogenetycznego uzyskiwany jest kariotyp, czyli ” " |l " ’w' “

obraz chromosoméw. Wykonuje sie je w celu wykrycia

nieprawidlowosci genetycznych, ktére mogg by¢ przyczyna A ” v

choroby u danej osoby lub jej dzieci. Komorki do badania moga Prawidtowy kariotyp zenski
pochodzi¢ z réznych tkanek, jednak najczesciej pobiera sie w tym
celu krew, ptyn owodniowy, szpik kostny, prébke z tozyska lub ‘ / SN
Z guza nowotworowego. { J( }' “ )(
P
IR
Ok. 0,6% dzieci rodzi sie z zaburzeniami !ﬁ ! : . , X lﬂv ‘
chromosoméw. Udziat zaburzen il !! { ! 3 A 1
chromosoméw w patologii rozrodu jest ) ; ’ ’ ) ’
jednak znacznie wiekszy: u 50-60% LR P YR [ . L
samoistnie poronionych zarodkéw ludzkich Prawidtowy kariotyp meski
oraz w ok. 5% martwych urodzen
Zrédio: www.genetyka-ginekolog.pl
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2. W jakich przypadkach warto wykona¢
badanie kariotypu?

Jakakolwiek zmiana w obrazie kariotypu, (czyli w obrebie 46 & Podejrzenie wady genetycznej u ptodu
chromosoméw) odbiegajaca od normy jest przyczyng powaznych & U dzieci podejrzewanych o wady genetyczne
chordb o podtozu genetycznym. Zesp6t Downa to 47, XY, +21 % U o0s6b z zaburzeniami w réznicowaniu pici
(dodatkowy chromosom 21), a zespdt Turnera to 45, X (brakujacy

chromosom X).

3. W jakich przypadkach warto wykona¢
badanie kariotypu?

% Kobiety po poronieniach samoistnych

% 3 lub wiecej poronienia samoistne w I trymestrze cigzy

% Pary walczace z nieptodnoscig partnerskg o nieznanej przyczynie

© Kobiety z pierwotnym brakiem miesigczki lub problemami pokwitania

% Kobiety, ktore w poprzedniej cigzy urodzity
dziecko obcigzone wadg genetyczng

% Pary, u ktorych doszto do martwych urodzen dzieci

% Osoby, u ktérych w rodzinie wystgpity choroby o podtozu
genetycznym
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% U os06b, u ktdérych stwierdzono nieprawidtowg budowe
zewnetrznych narzadéw ptciowych

% U os0b, u ktérych stwierdzono obojnactwo
lub brak cech dojrzewania ptciowego

% U osdb przygotowujagcych sie do zmiany pici

4. Diagnozaico dalej..?

Co zrobic, jesli wynik badania jest pozytywny? Wynik pozytywny,
oznacza, ze wystepujg u badanego nieprawidtowosci w budowie
badz/i liczbie chromosomdw. Wigze sie to z tym, ze istnieje
mozliwos¢, iz badany moze by¢ nosicielem choréb o podtozu
genetycznym. W takim przypadku nie nalezy panikowac,

a najlepszym rozwigzaniem jest konsultacja w poradni
genetycznej.

5. Gdzie szuka¢ informacji

/
A

na bezptatnej infolinii 800 077 771
pod numerem (32) 445 34 26

pod adresem e-mail info@badaniaprenatalne.pl

wiecej informacji o badaniu kariotypu
jest dostepnych na stronie internetowej
www.poradagenetyka.pl



