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Twoje dziecko przeszto badanie krwi, nazywane testem Guthriego,
mniej wiecej tydzien po narodzinach. Badanie ma na celu wykrycie
rzadkich schorzen i jest przeprowadzane u wszystkich dzieci.

Wyniki badania pokazuja, ze twoje dziecko jest zdrowe. Nie ma
powodu do zmartwien — dziecko jest dobrym stanie.

Jednak badanie wykazato takze, ze twoje dziecko jest nosicielem
genu rzadkiego typu hemoglobiny.

Zdarza sie to bardzo czesto. W niniejszej ulotce znajdziesz
informacje na temat nosicielstwa (czyli posiadania genu rzadkiego
typu hemoglobiny) i tego, co to oznacza dla twojego dziecka, dla
ciebie i dla waszej rodziny.




Co oznacza nosicielstwo rzadkiego
typu hemoglobiny?

Aby to wyjasni¢, musimy najpierw pomowic
o genach. Od gendéw w twoim organizmie
zalezy kolor twoich oczu, twéj wzrost

— a nawet to, czy masz piekny usmiech!

Twoje geny decydujg takze
0 odziedziczonym przez ciebie typie
hemoglobiny.

Substancje zawartg we krwi, ktéra
rozprowadza tlen po catym organizmie,
nazywamy hemoglobing.

Geny dziatajg w parach. Kazda dziedziczona cena sklada sie
z jednego genu otrzymanego od matki i jednego otrzymanego od
ojca. Osoby bedgce nosicielami odziedziczyty od jednego rodzica
gen decydujgcy o normalnym typie hemoglobiny.
W wynikach badan twojego dziecka zaznaczony jest on
literg ,A”.

Dziecko odziedziczyto takze od drugiego rodzica
jeden gen rzadkiego typu hemoglobiny. Typ
hemoglobiny wystepujacy u twojego dziecka
zostat wpisany na okfadce niniejszej ulotki.
Litery ,Hb” oznaczajg hemoglobine. Litera
-A” wskazuje zwyktg hemoglobine, zas
pozostate litery oznaczajg rzadko spotykany typ
hemoglobiny.

Poniewaz twoje dziecko odziedziczyto jeden gen
zwyktej hemoglobiny, nigdy nie pojawi sie u niego
zaburzenie syntezy hemoglobiny.
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Co ten wynik oznacza dla mojego dziecka?
Twoje dziecko jest zdrowe — nie ma powodu do zmartwien.

Jednak zarowno ty, jak i twoje dziecko musicie zrozumiec¢, co oznacza
w tym przypadku nosicielstwo. Informacje te bedg wazne, gdy twoje
dziecko dorosnie i bedzie chciato zatozy¢ rodzine.

Jezeli twoje dziecko bedzie miato dziecko z inng osoba, kiora takze
jest nosicielem/kg genu rzadkiego typu hemoglobiny, woéwczas ryzyko
odziedziczenia przez ich dziecko (twojego wnuka) zaburzenia syntezy
hemoglobiny wyniesie jeden do czterech (25%). To z kolei moze
powodowaé problemy twojego wnuka ze zdrowiem. Stopien nasilenia
tych probleméw bedzie zalezat od typu rzadkiej hemoglobiny
wystepujgcego u obojga rodzicéw.

Wazne jest, by twoje dziecko wychowywato sie, wiedzgc, ze jest
nosicielem. Bedzie wéwczas mogto porozmawia¢ o tym ze swoim/
swojg partnerem/kg i poprosic¢ go/jg o poddanie sie badaniu pod
katem nosicielstwa. Doradca genetyczny wyjasni ci ryzyko

i decyzje zwigzane z posiadaniem rodziny.

W ponizszym rozdziale wyjasnilismy, w jaki sposob
nosiciele przekazujg zaburzenia swoim dzieciom.



W jaki sposob nosiciele moga przekaza¢ zaburzenia
syntezy hemoglobiny swoim dzieciom?

W ponizszym schemacie oboje rodzice sg nosicielami. Zostali
narysowani dwoma kolorami oznaczajgcymi dwa geny hemoglobiny,
ktére mogag przekaza¢ swoim dzieciom.

Twoje dziecko to sylwetka po lewej — biaty kolor oznacza normalny
gen hemoglobiny, za$ kolor niebieski oznacza gen rzadkiego typu
hemoglobiny. Sylwetka po prawej to partner/ka twojego dziecka

— takze pokolorowana na biato i niebiesko, co oznacza, ze jest
nosicielem/lka.

Twoje dziecko Jego partner/ka

Zwykly Zwykly
gen gen

Rzadki Rzadki
gen gen
I T T 1
Wytacznie rzadkie Zwykly gen Zwykty gen Wytacznie zwykte
geny i rzadki gen i rzadki gen geny
Dziecko cierpi na zaburzenie  Dziecko jest Dziecko jest Brak wplywu na dziecko

syntezy hemoglobiny nosicielem nosicielem

' (Prawdopodobierstwo 1 na 4)
(Prawdopodobieristwo 1na4)  (Prawdopodobieristwo 1 na 2)



Za kazdym razem, kiedy twoje dziecko bedzie miato dziecko z partnerem/
ka, ktory/a tez jest nosicielem/lka, istniejg trzy mozliwe scenariusze — patrz
nizej.

» Dziecko moze odziedziczy¢ dwa geny rzadkiego typu hemoglobiny.
Jezeli tak sie stanie, dziecko bedzie cierpiato na zaburzenie syntezy
hemoglobiny. Ryzyko wystgpienia tego scenariusza wynosi jeden
do czterech (25%) — na schemacie dziecko zostato w catosci
pokolorowane na niebiesko.

» Dziecko moze odziedziczy¢ jeden gen normalnej hemoglobiny
i jeden gen rzadkiego typu hemoglobiny. Jezeli tak sie stanie, dziecko
bedzie nosicielem, tak jak twoje dziecko. Ryzyko wystgpienia tego
scenariusza wynosi jeden do dwéch (50%) — na schemacie dwoje
dzieci zostato pokolorowanych w pofowie na niebiesko i w polowie na
biato.

+ Dziecko moze odziedziczy¢ dwa geny normalnej hemoglobiny. Jezeli
tak sie stanie, dziecko nie bedzie ani cierpiato na zaburzenia, ani
nie bedzie nosicielem. Ryzyko wystgpienia tego scenariusza wynosi
jeden do czterech (25%) — na schemacie dziecko zostato w catosci
pokolorowane na biato.

Dla tej pary prawdopodobienstwo jest takie samo przy kazdej cigzy.



Co to oznacza dla mojej rodziny?

Twoje dziecko odziedziczyto gen rzadkiego typu hemoglobiny po
matce lub ojcu. Oznacza to, ze jedno z was (a by¢ moze oboje)
takze jest zdrowym nosicielem.

» Zalecamy, abyscie oboje sprawdzili, czy nie jestescie nosicielami.
Jest to szczegolnie wazne, jesli myslicie o kolejny dziecku.
Jezeli oboje jestescie nosicielami, istnieje ryzyko, ze mozecie
przekaza¢ zaburzenia syntezy hemoglobiny kolejnemu dziecku.

* Dobrze bytoby takze porozmawiac z innymi cztonkami rodziny
(takimi jak rodzenstwo, ciotki, wujkowie i kuzyni) i zacheci¢ ich do
przebadania sie przed zatozeniem rodziny lub podjeciem staran
o kolejne dzieci na wypadek, gdyby okazato sie, ze oni tez sg
nosicielami. Pomocne moze by¢ pokazanie im niniejszej ulotki.

»Zastanawiam sie,
czy ja tez jestem
nosicielem.”




Test jest prostym badaniem krwi, ktére zajmuje zaledwie kilka minut.
Aby umowic sie na badanie, wystarczy skontaktowac sie z lekarzem
rodzinnym (GP) lub z lokalng poradnig Genetyczng (Genetics
Service).

Co nalezy zrobic¢?

» Dopilnuj, by wynik badania hemoglobiny twojego dziecka
zostat wpisany do jego karty zdrowia (czerwonej ksigzeczki),
a takze by twoj lekarz rodzinny (GP) wpisat te informacje do
swoich akt.

» Kiedy dziecko doro$nie, porozmawiaj z nim o tym, ze jest
nosicielem. Wazne jest, by rozumiato, co to oznacza, kiedy
zechce zaplanowac zatozenie rodziny.

Rzadki typ hemoglobiny moze

by¢ przekazywany z pokolenia na
pokolenie. Wynik badania pokazuje,
ze to dziecko jest nosicielem.




Najczesciej zadawane pytania

Co to jest zaburzenie syntezy hemoglobiny?

Twoje dziecko jest nosicielem. Nie cierpi na zaburzenie syntezy
hemoglobiny. Ponizszy opis ma jedynie charakter informacyjny.

Istnieje wiele zaburzen zwigzanych z syntezg hemoglobiny. Niektére
powodujg niewiele problemoéw, lecz inne wymagajg leczenia i
pomocy przez cate zycie. Najpowazniejszymi zaburzeniami syntezy
hemoglobiny sg choroby krwinek sierpowatych i beta-talasemia
major. Rodzaj zaburzen zalezy od odziedziczonych genéw
rzadkiego typu hemoglobiny.

Jakie istniejg typy hemoglobiny?
Istnieje wiele rodzajow hemoglobiny: Hb AC, Hb AD i Hb AO, Hb AE
oraz Hb A Lepore. Rzadki typ hemoglobiny wystepujacy u twojego

dziecka zostat wpisany na okfadce niniejszej ulotki.

Czy u mojego dziecka moze pojawi¢ sie zaburzenie syntezy
hemoglobiny?

Nie. U twojego dziecka nigdy nie pojawi sie zaburzenie syntezy
hemoglobiny. Jednak zawsze pozostanie ono nosicielem.

Czy z powodu nosicielstwa moje dziecko ymaga jakiegokolwiek
leczenia?

Nie — twoje dziecko jest zdrowe.
Czy bycie nosicielem jest zarazliwe?
Nie, nie mozna zarazi¢ sie rzadkim typem hemoglobiny. Nosicie-

-lem/lkg mozna by¢ jedynie, jesli odziedziczy sie gen po jednym
Z rodzicow.
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Dlaczego powinienem/powinnam powiedzie¢ dziecku o tym, ze
jest nosicielem?

Poniewaz twoje dziecko musi rozumie¢ ryzyko przekazania
zaburzenia syntezy hemoglobiny swoim dzieciom oraz zagrozenia
zwigzane z podejmowanymi decyzjami. Dodatkowe informacje na
ten temat znajdziesz na str. 67 niniejszej ulotki.

lle os6b cierpi na zaburzenia syntezy hemoglobiny?

Zaburzenia zwigzane z syntezg hemoglobiny nalezg do
najczestszych chordb dziedzicznych na swiecie. Okoto 5% populacji
na swiecie jest nosicielami genu rzadkiego typu hemoglobiny.

Styszatem/am, ze nosiciele nie moga zarazi¢ sie malaria. Czy to
prawda?

Jezeli podrézujesz do krajow, w ktorych wystepuje
ryzyko malarii, wazne jest podjecie wobec dziecka
wszelkich normalnych srodkéw ostroznosci.

Dotyczy to takze przyjmowania lekéw
przeciwmalarycznych.

Nosicielstwo zapewnia dzieciom pewien stopien
ochrony przed malarig, ale jedynie przez
pierwszych kilka lat ich zycia. Z tego wzgledu
posiadanie genu rzadkiego typu hemoglobiny
wystepuje powszechnie wérod osoéb pochodzacych
(lub ktérych przodkowie pochodzili) z regionow,

w ktorych wystepuje malaria. Dotyczy to Afryki, Azji
i czesci Europy Potudniowe;.
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Potrzebujesz wiecej informacji?

Jesli masz pytania dotyczace informacji zawartych w niniejszej

ulotce, zwré¢ sie do pielegniarki Srodowiskowej, lekarza rodzinnego

(GP) lub do Iokalnej poradni genetycznej.

West of Scotland Regional Genetics
Service

Level 2, Laboratory Medicine Building
Southern General Hospital

1345 Govan Road

Glasgow G51 4TF

Tel.: 0141 354 9200

Rejony: Greater Glasgow, Argyll &
Clyde, Ayrshire & Arran, Forth Valley,
Lanarkshire i Dumfries & Galloway

East of Scotland Regional Genetics
Service

Human Genetics Unit, Level 6
Ninewells Hospital and Medical School
Dundee DD1 9SY

Tel.: 01382 632035

Rejony: Dundee, Perth, North Fife, Angus
i Perthshire

North of Scotland Clinical Genetics
Service

Ground floor, Ashgrove House
Foresterhill

Aberdeen AB25 2ZA

Tel.: 01224 552120

Inverness Clinical Genetics Office
Maternity Annexe

Raigmore Hospital

Old Perth Road

Inverness 1V2 3UJ

Tel.: 01463 705902

Rejony: Grampian, Highland, Orkney,
Shetland i Western Isles

South East of Scotland Regional
Genetics Service

Department of Clinical Genetics
Western General Hospital

Crewe Road

Edinburgh EH4 2XU

Tel.: 0131 537 1116

Rejony: Lothian, Fife i Borders

UK Thalassaemia Society

19 The Broadway

Southgate Circus

London N14 6PH

Tel.: 020 8882 0011

E-mail: office@ukts.org

Strona internetowa: www.ukts.org



The Sickle Cell Society

54 Station Road

London NW10 4UA

Tel.: 020 8961 7795

Infolinia: 0800 001 5660

E-mail: info@sicklecellsociety.org
Strona internetowa:
www.sicklecellsociety.org

Accessible Publishing of Genetic
Information (APoGl)

Strona internetowa:
www.chime.ucl.ac.uk/APoGI
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