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NZOZ Poradnia Genetyczna
Kostyk i Kruczek
31-436 KRAKOW , ul.Wieniawskiego 64
tel. 012/ 4188160, 0691 777434
Nr NZOZ 046
Pacjenci:
Stojek Marta 1.21
Siemaszko Michat 1.28
OPINIA GENETYCZNA

Para byta konsultowana w Poradni Genetycznej po zgonie dziecka z ciazy 1 (Tola ur. 09.07.2007) w 17

dobie zycia. Z wywiadu od pacjentki wynika, ze przebieg ciazy byl prawidiowy, od 22 tygodnia ciazy w

Usg rozpoznawano pgpowine dwunaczyniowa, od 24 tygodnia — wielowodzie. Dziecko urodzito sie w 36
godniu ciazy, sifami natury, w zamartwicy (Apgar 4 pkt). U dziecka rozpoznano: niedroznos¢ przetyku z

przetoka przetykowo-tchawicza, zfozong wade serca (dTGA. VSD, ASD) oraz wieloodcinkowg

niedrozno$é¢ jelit. Po interwencjach operacyjnych dziecko zmarfo na skutek niewydolnosci

wielonarzadowej. Badanie anatomopatologiczne potwierdzito rozpoznanie kliniczne.

Pacjentka i pacjent zdrowi. W rodowodzie rodziny: martwy pordd u siostry pacjentki (dziecko okrecone

pepowina), poza tym rodowéd rodziny nieobciazony chorobami uwarunkowanymi genetycznie.

W trakeie hospitalizacji w oddziaje Intensywnej Terapii USD u dziecka wykonano badanie dermatogliféw,

ktore wykazato obecnos¢ bruzdy poprzecznej na lewej dfoni (Jednostronng bruzde poprzeczna ma tez

ojciec dziecka) i trojpromienie osiowe w potozeniu dystalnym.

Badan cytogenetycznych u dziecka nie wykonywano. W zwiazku z tym wykonano Kariotypy obojga

rodzicow, uzyskujac wyniki:

Kariotyp pacjentki: 46,XX. Preparaty barwione GTG - 550 prazkow.

Kariotyp pacjenta: 46,XY. Preparaty barwione GTG — 550 prazkéw.

Whioski:

® Stwierdzane u dziecka z ciazy I wady wrodzone maja charakter nieprawidtowosci rozwojowych,
powstatych w czasie cigzy. Przyczyna takich zaburzen najczesciej pozostaje nieznana. Poza
czynnikami genetycznymi nalezy tu bra¢ pod uwage udzial etiologiczny nieznanych teratogenow
(etiologia wieloczynnikowa, szczegllnie dotyczaca wrodzonych wad serca).

* Kariotypy obojga rodzicéw sa prawidtowe, co pozwala na wykluczenie u nich zrownowazonych
rearanzacji chromosomowych.

* Ryzyko genetyczne dla kolejnych ciaz w rodzinie pacjentéw dla zaburzen uwarunkowanych
wieloczynnikowo wynosi 3-5%. Ponadto, kazda ciaza jest obarczona tzw. niespecyficznym
ryzykiem populacyjnym, ktére wynosi 3-4%.

e Diagnostyka prenatalna ewentualnych zaburzen plodu jest mozliwa tylko w oparciu o dokiadne
badanie usg (tzw ,,usg genetyczne”).

* Ryzyko genetyczne bedzie wyzsze po ukoficzeniu przez matke 35 roku zycia. Planujac ciaze w tym
wieku nalezy zgtosié sie do poradni genetycznej w celu podjecia decyzji o wykonaniu diagnostyki
prenatalne;j.
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Pracownia Medyczno-Diagnostyczna
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KRAKOW - PROKOCIM NOWY, ul. Kurczaba 3 (pawilon)
pon.-pt. 7.30 - 12.00, 15.00 - 19.00, tel.: 012 657-16-83
KRAKOW, CENTRUM A 12, pon.-pt. 7.30 - 8.30, tel: 012 425-63-48

WYNIK BADANIA CYTOGENETYCZNEGO

Data otrzymania mat.:
Nr badania:
Nazwisko 1 imig¢:

Data urodzenia:

Wskazanie do badania:

Material badany:

Metoda badania:

Ilo$¢ analizowanych

mitoz:

Rodzaj barwienia:

Wynik kariotypu:
Opis:

23 pazdziernika 2007
662/PorGen46
STOJEK Maria

13 sierpnia 1986

Lekarz kierujacy:

Matka dziecka z wadami wrodzonymi

72h hodowla limfocytow krwi obwodowej

15

Prazki GTG - 550
46,XX

Kariotyp prawidtowy zenski.

Jednostka kier.:

Diagnoza

dr E <ostyk

Data wydania: 07-11-19




Pracownia Medyczno-Diagnostycna

DIAGNOZA

KRAKOW - PROKOCIM NOWY, ul. Kurczaba 3 {pawilon)

pon.-pt. 7.30 - 12.00 15.00 - 19.00, tel.: 012 657-16-&9
KRAKOW, CENTRUM A 12, pon.-pt. 7.30 - 8.30, tel.: 012 425-63-46

WYNIK BADANIA CYTOGENETYCZNEGO

Data otrzymania mat.: 23 pazdziernika 2007
Nr badania: 663/PorGen46

Nazwisko i imie: SIEMASZKO Michat
Data urodzenia: 7 lutego 1979

Jednostka kier.:

Wskazanie do badania:  Ojciec dziecka z wadami wrodzonymi

Material badany: Krew

Lekarz kierujacy:

Metoda badania:  72h hodowla limfocytow krwi obwodowej

Iloé¢ analizowanych 15
mitoz:

Rodzaj barwienia: Prazki GTG - 550
Wynik kariotypu: 46,XY
Opis:  Kariotyp prawidlowy meski.

Data wydania: 07-11-19

Diagnoza
dr E.Kostyk
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