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(prenatalne badanie przesiewowe) pozwala na wykrycie tri-
somii 18 w okresie prenatalnym. Charakterystyczne cechy
twarzy obejmują małogłowie, wydatną potylicę, małe usta
i żuchwę, nisko osadzone i nieprawidłowo uformowane
uszy, wąskie szpary powiekowe, umiarkowanie nadmierne
owłosienie czoła i pleców (ryc. 1). Dłonie często są pod-
kurczone, z zachodzącymi palcami, mostek na ogół jest
krótki. Występujące często wady serca zwykle nie są śmier-
telne.

W okresie noworodkowym dziecko słabo ssie, dlatego
wymaga zastosowania karmienia przez sondę nosowo-żo-
łądkową. Nawet przy odpowiedniej podaży kalorii,
na ogół te dzieci nie wykazują przyrostu masy ciała. Po po-
czątkowej hipotonii dochodzi do rozwoju hipertonii. Po-
nad 50% noworodków umiera w ciągu pierwszego
tygodnia po urodzeniu, choć 10% pozostaje przy życiu
do roku. Ze względu na ten mały, ale istotny odsetek dzie-
ci pozostających przy życiu po upływie roku, trisomię 18
uznaje się za zespół semiletalny.

Rozpoznanie można potwierdzić na podstawie 48-go-
dzinnej hodowli limfocytów w laboratorium cytogene-
tycznym. FISH, której wykonanie zabiera jeden dzień,
może dostarczyć wyników szybciej, co ma znaczenie, je-
śli dziecko nie jest stabilne, ale ostatecznie konieczne
jest określenie kariotypu, aby wykluczyć translokację.
Ryzyko ponownej ciąży z trisomią 18 wynosi 1% i przy-
szłe ciąże można przebadać za pomocą CVS lub amnio-
punkcji.

Trisomia 13 – zespół Patau’a
Trisomia 13 jest trzecią pod względem częstości występo-
wania trisomią autosomów (ryc. 2). Identyfikuje się ją u 1
na 10 000. Żywo urodzone noworodki na ogół mają
prawidłową masę urodzeniową, ale występuje u nich ma-
łogłowie. Inne wady urodzeniowe obejmują holoprozen-
cefalię (malformacja przodomózgowia i środkowej części

RYCINA 1. Dziecko z niedoborem masy i wzrostu ciała w stosunku do wieku ciążowego, z trisomią 18. Widoczne wąskie szpary powieko-
we, nadmierne owłosienie czoła, krótki mostek, podkurczone dłonie, hipolastyczne narządy płciowe i nieprawidłowo wykształcone stopy.
Noworodek ma także wady serca i nerek

RYCINA 2. Fluorescencyjna hybrydyzacja in situ amniocyta w inter-
fazie pochodzącego od noworodka płci żeńskiej z trisomią 13.
Widoczne są trzy niebieskie sygnały hybrydyzacyjne odpowiadające
centromerom chromosomu 13 i dwa czerwone sygnały hybrydyza-
cyjne odpowiadające centromerom chromosomów X.
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Cele: Po przeczytaniu tego artykułu czytelnik powinien umieć:
1. Rozpoznać fenotypy wybranych zespołów dysmorficznych, z jakimi można się zetknąć

w oddziałach intensywnej terapii noworodka.
2. Opisać właściwe metody postępowania, rokowanie/ryzyko ponownego urodzenia

dziecka z określonym zespołem oraz opcje diagnostyki prenatalnej dla tych
zespołów.

3. Opisać kliniczne zastosowanie rutynowych i wysokiej rozdzielczości badań
chromosomów, fluorescencyjnej hybrydyzacji in situ i genomowej hybrydyzacji
porównawczej z użyciem macierzy.

4. Wyjaśnić, w jaki sposób należy korzystać z trzech internetowych baz danych (PubMed,
OMIM, GeneReviews), aby uzyskać pomoc w diagnostyce i leczeniu dzieci z zespołami
dysmorficznymi.

STRESZCZENIE
Neonatolodzy odpowiedzialni są za opiekę nad noworodkami cierpiącymi na wiele różnych
ciężkich chorób, w tym powikłań będących wynikiem licznych wad wrodzonych. Niniejszy
przegląd dostarcza najnowszych informacji na temat rozpoznawania i postępowania w wie-
lu chorobach genetycznych często spotykanych w oddziałach intensywnej terapii noworod-
ka. Przedstawiamy najnowsze narzędzia do diagnostyki dzieci z nieznanymi zespołami
chorobowymi (genomowa hybrydyzacja porównawcza z użyciem macierzy) oraz interneto-
we bazy danych, które mogą być wykorzystywane do diagnostyki dzieci hospitalizowanych
w oddziałach intensywnej terapii noworodków.

Wprowadzenie
W ciągu minionych 3-4 dekad dokonano ogromnego postępu w dziedzinie perinatologii
i neonatologii, szczególnie pod względem rozpoznawania i postępowania w chorobach ge-
netycznych. Udoskonalenie technik amniopunkcji, biopsji trofoblastu (ang. Chorion villus
sampling, CVS) oraz trójwymiarowa ultrasonografia o wysokiej rozdzielczości to tylko nie-
które z tych osiągnięć. Badania chromosomowe o wysokiej rozdzielczości, fluorescencyj-
na hybrydyzacja in situ (ang. fluorescencje in situ hybirization, FISH) oraz porównawcza
hybrydyzacja genomowa z wykorzystaniem macierzy (array comparative genomie hybridi-
zation, aCGH) to niektóre z narzędzi poszerzające nasze możliwości rozpoznawania zabu-
rzeń genetycznych.

Choroby genetyczne wpływają na zdrowie fizyczne, ale mają też znaczenie psycholo-
giczne i społeczne dla chorego i jego rodziny. Kluczowe znaczenie ma zrozumienie głów-
nych aspektów chorób genetycznych rozpoznawanych w okresie okołoporodowym
i narzędzi dostępnych do ustalenia diagnozy. Rodzice chorych dzieci często stają wobec
trudnych decyzji związanych z planowaniem rodziny, ponieważ diagnoza może mieć wpływ
na przyszłe ciąże. W zależności od rozpoznania, rodzice mogą być zmuszeni do podejmo-
wania decyzji dotyczących badań prenatalnych i przerwania ciąży.

Letalne lub semiletalne zespoły z wieloma wadami rozwojowymi
Trisomia 18 – zespół Edwardsa

Trisomia 18 i inne zespoły z trisomią związane są ze starszym wiekiem matki. Trisomia 18
jest drugim pod względem częstości zespołem uwarunkowanym trisomią autosomów, wystę-
pującym średnio u 1 na 3000 żywo urodzonych noworodków. Na ogół noworodki z tym ze-
społem mają niedobór masy ciała i wzrostu w stosunku do wieku ciążowego, a u ich matki
w wywiadzie informują o wielowodziu. Badanie surowicy matki pod kątem wielu markerów

Nader Bishara, MD*,
Carol L. Clericuzio, MD†

Autorzy deklarują brak
jakichkolwiek powiązań
finansowych związanych
z tym artykułem.
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twarzy), typowy i nietypowy rozszczep wargi i podnie-
bienia, wady serca (najczęściej ubytek przegrody między-
komorowej), przepuklinę pierścienia pępkowego,
polidaktylię pozaosiową, torbielowatość nerek, aplazję
skóry i łukowato wygięte stopy z wydatnymi piętami.

Ten zespół wiąże się z głębokim opóźnieniem umysło-
wym, a mediana przeżycia dla noworodków wynosi 7 dni.
Większość dzieci umiera w okresie noworodkowym, choć,
podobnie jak w przypadku trisomii 18, 10% dożywa
pierwszego roku życia. Rozpoznanie, ryzyko ponownej
ciąży z tym zespołem oraz diagnostyka prenatalna są takie
same, jak w przypadku trisomii 18.

Triploidia
Triploidia to występowanie 69 chromosomów (ryc. 3).
Płody, które przeżyją, wykazują ciężki niedobór wzrostu,
na ogół mają syndaktylię (zrośnięcie palców) i nieprawi-
dłowo wykształcone stopy (ryc. 4). W celu potwierdzenia
rozpoznania należy wykonać badanie cytogenetyczne
na materiale tkanki łożyska lub płodu. Ryzyko ponownej
ciąży z triploidią nie jest podwyższone.

Wrodzona łamliwość kości typu II
Wrodzona łamliwość kości (osteogenesis imperfecta) ty-
pu II jest letalną dysplazją szkieletu i jest najcięższym
z podtypów osteogenesis imperfecta. Ten zespół jest wy-
nikiem defektu w genach kodujących prokolagen ty-
pu I (COL1A1 i COL1A2). Większość przypadków jest
spowodowana sporadyczną mutacją, a ryzyko ponow-
nej ciąży obciążonej tym zespołem sięga 6% ze względu
na mozaikowość gonad jednego z rodziców. Zespół cha-
rakteryzuje się krótkimi kończynami, wstęgowatymi
kośćmi długimi (ryc. 5) oraz licznymi złamaniami, naj-
częściej obserwowanymi jeszcze w macicy, z tworzeniem

zrostu kostnego. Na żebrach widoczne są zgrubienia,
a kości długie są znacznie zdeformowane. Cechy twa-
rzoczaszki obejmują duże ciemiączko, upośledzone kost-
nienie sklepienia czaszki, płytkie oczodoły, niebiesko
zabarwione twardówki oraz niski grzbiet nosa. Więk-
szość noworodków rodzi się martwych lub umiera
wkrótce po urodzeniu, przede wszystkim z powodu za-

RYCINA 4. Dwudziestotrzytygodniowy płód z triploidią z ciężkim
zahamowaniem wzrostu i syndaktylią

RYCINA 3. Kariotyp triploidii 69,XXX komórki płodu.
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Zespół Turnera
Zespół Turnera należy podejrzewać u noworodków płci
żeńskiej z objawami obrzęku płodu (ryc. 7), takimi jak ob-
szerne fałdy skóry w okolicy karku (ryc. 8), czy obrzęk
grzbietu stóp z małymi paznokciami. Badania kariotypu na-
leży też wykonać u noworodków płci żeńskiej, u których
stwierdza się krytyczne zwężenie aorty związane z dwupłat-
kową zastawką aorty lub koarktację aorty (zwężenie cieśni
aorty). Dzieci z tym zespołem w chwili urodzenia na ogół
są małe. Zespół Turnera jest wynikiem częściowego lub
całkowitego braku jednego z chromosomów X. Połowę
stanowią mozaiki, np. 45,X/46,XX. Rozpoznanie opiera
się na rutynowych badaniach chromosomów. W przypad-
ku rozpoznania tego zespołu należy dodatkowo, za pomocą
FISH, ocenić 200 komórek pod kątem chromosomów X i Y
w celu wykluczenia obecności chromosomu Y. Postępowa-
nie obejmuje ocenę kardiologiczną w celu stwierdzenia
dwupłatkowej zastawki aorty, koarktacji aorty, zastawko-
wego zwężenia aorty i wypadania płatka zastawki mitralnej.
Zaleca się wykonanie ultrasonografii nerek, ponieważ 40%
chorych dzieci ma zaburzenia nerek, takie jak nerka podko-
wiasta. Ryzyko wystąpienia tego zespołu w przyszłej ciąży
nie jest podwyższone. Występowanie zespołu podejrzewa
się w przypadku wykrycia płodowego wodniaka torbielo-
watego szyi lub obrzęku/puchliny płodu.

Zespół 5p- (Cri du chat)
Występowanie zespołu 5p- należy podejrzewać u noworod-
ków małych względem wieku ciążowego, z małą głową,
okrągłą twarzą oraz hiperteloryzmem, szparami powieko-
wymi skierowanymi ku dołowi oraz pojedynczą poprzecz-
ną bruzdą wewnątrz dłoni. Płacz noworodków z tym
zespołem często przypomina miauczenie kota, co jest zwią-
zane z hipotonią i wadami krtani. Większość pacjentów wy-
kazuje umiarkowany do ciężkiego niedorozwój umysłowy.
W miejsce rutynowej oceny cytogenetycznej, zalecanej
w przypadku podejrzenia trisomii, należy przeprowadzić
analizę chromosomową metodą zapewniającą wysoką roz-
dzielczość. Badanie metodą wysokiej rozdzielczości jest ko-
nieczne, jeśli celem jest identyfikacja małych genomowych
duplikacji lub delecji. Rutynowe badanie jest tańsze i wy-
starczająco dokładne do określenia liczby chromosomów.
Jeśli w badaniu o wysokiej rozdzielczości chromosomy wy-
dają się prawidłowe, ale nadal, opierając się na cechach kli-
nicznych, podejrzewa się występowanie tego zespołu, należy
zlecić wykonanie FISH pod kątem 5p-. Delecje de novo od-
powiadają za 85% przypadków, 15% przypadków jest spo-
wodowanych translokacją u jednego z rodziców. Zatem, we
wszystkich przypadkach rodzicom należy zaproponować
wykonanie analizy chromosomowej. Dla ciąż obarczonych
ryzykiem dostępne są badania prenatalne w postaci CVS lub
amniopunkcji.

Zespoły mikrodelecyjne
Zespoły mikrodelecyjne są to zaburzenia wywołane dele-
cjami chromosomowymi obejmującymi szereg genów, czę-

sto jednak zbyt małymi, aby można je było wykryć za po-
mocą konwencjonalnych metod cytogenetycznych, a na-
wet o wysokiej rozdzielczości. Do rozpoznawania tych
zespołów wykorzystuje się molekularne techniki cytoge-
netyczne, w tym FISH i aCGH.
Zespół podniebienno-sercowo-twarzowy DiGeorge’a (dele-
cja 22q11.2). W przeszłości tę chorobę opisywano jako dwa
odrębne zespoły. W 1965 roku DiGeorge opisał niedoro-
zwój grasicy i przytarczyc, prowadzący do hipokalcemii
noworodków, wady serca dotyczące podziału stożka i pnia
naczyniowego (np. przerwanie łuku aorty, wspólny pień
tętniczy i tetralogia Fallota), szeroką twarz, niewielkie nie-
prawidłowości w budowie uszu oraz problemy w karmie-

RYCINA 7. Obrzęk stóp w zespole Turnera.

RYCINA 8. Nadmierne fałdy skóry na karku w zespole Turnera.
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burzeń w oddychaniu związanych z niedorozwojem płuc
i łamliwymi żebrami lub nieprawidłowości w ośrodko-
wym układzie nerwowym (OUN) czy krwotoków. Dia-
gnoza prenatalna obejmuje ultrasonografię lub analizę
DNA w kierunku znanych mutacji w genach dla proko-
lagenu.

Zespół Meckela-Grubera
Zespół Meckela-Grubera jest rzadką chorobą dziedziczo-
ną autosomalnie recesywnie, charakteryzującą się dużymi
torbielowatymi nerkami, polidaktylią pozaosiową i prze-
pukliną mózgową potyliczną (ryc. 6). Pacjenci rzadko
przeżywają poza okres noworodkowy ze względu na cięż-
kie wady OUN i nerek oraz niedorozwój płuc (będący
wynikiem kompresji płuc płodu przez powiększone ner-
ki). Ryzyko ponownej ciąży obciążonej tym zespołem wy-
nosi 25%, a rozpoznanie można ustalić na podstawie
ultrasonograficznego badania płodu lub analizy DNA
w kierunku znanych mutacji.

Nieletalne zespoły z wieloma wadami rozwojowymi
Trisomia 21

Zespół Downa jest najczęstszym zespołem wad wro-
dzonych spotykanym u ludzi, występującym z często-
ścią 1 na 800 urodzeń. Podobnie jak inne trisomie, wiąże
się ze starszym wiekiem matki. Zespół Downa charakte-
ryzuje się uogólnioną hipotonią, krótkogłowiem z łagod-
nym małogłowiem, skośnymi szparami powiekowymi
(końce szpar ustawione ku górze), zmarszczkami nakąt-
nymi oraz małymi uszami. Ręce są względnie krótkie,
z niedorozwojem paliczka środkowego piątego palca
i klinodaktylią (skrzywienie, zagięcie palca V) oraz poje-
dynczymi poprzecznymi bruzdami dłoni. Występuje du-
ży odstęp między pierwszym i drugim palcem stopy.
U 40% chorych występują wady serca obejmujące defek-
ty poduszeczek wsierdzia (kanał przedsionkowo-komoro-
wy – przyp. red.), ubytek przegrody międzykomorowej,
przetrwały przewód tętniczy oraz ubytek międzyprzed-
sionkowy.

W każdym przypadku podejrzenia trisomii należy zle-
cić wykonanie rutynowej analizy chromosomowej.
U 95% pacjentów trisomia 21 jest wynikiem nondysjunk-
cji, czyli nierozłączenia się chromosomów podczas mejo-
zy. Ryzyko ponownej ciąży obciążonej trisomią 21
wynosi 1% i wzrasta powyżej 40 roku życia matki. Rodzi-
ce nie muszą mieć wykonywane badanie cytogenetyczne,
chyba, że występuje chromosom translokacyjny. W takim
przypadku ryzyko ponownej ciąży obciążonej tym zespo-
łem zależy od tego, czy jedno z rodziców jest nosicielem
takiego chromosomu. Około 1% dzieci z zespołem Do-
wna ma mozaikową trisomię 21, tzn. część komórek ma
prawidłowy, a część zmieniony (zawierający dodatkowy
chromosom 21) zestaw chromosomów. Ryzyko ponow-
nej ciąży z tym defektem jest takie samo jak w przypad-
ku typowej (prostej) trisomii 21, która jest wynikiem
nieprawidłowego podziału mejotycznego przed zapłod-
nieniem. Rozpoznanie prenatalne oparte jest na CVS lub
punkcji owodni. Choć wszystkim ciężarnym oferuje się
badania przesiewowe w drugim i trzecim trymestrze, nie
zastępują one badań diagnostycznych w przypadku par
obciążonych ryzykiem.

RYCINA 5. Wrodzona łamliwość kości typu II. Należy zwrócić
uwagę na „wstęgowate” połamane kości długie i niedostateczne
kostnienie czaszki.

RYCINA 6. Dziecko z zespołem Meckela i Grubera z przepukliną
mózgu w okolicy potylicznej i powiększoną przez wielotorbielo-
watość nerek jamą brzuszną.
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Zespół Turnera
Zespół Turnera należy podejrzewać u noworodków płci
żeńskiej z objawami obrzęku płodu (ryc. 7), takimi jak ob-
szerne fałdy skóry w okolicy karku (ryc. 8), czy obrzęk
grzbietu stóp z małymi paznokciami. Badania kariotypu na-
leży też wykonać u noworodków płci żeńskiej, u których
stwierdza się krytyczne zwężenie aorty związane z dwupłat-
kową zastawką aorty lub koarktację aorty (zwężenie cieśni
aorty). Dzieci z tym zespołem w chwili urodzenia na ogół
są małe. Zespół Turnera jest wynikiem częściowego lub
całkowitego braku jednego z chromosomów X. Połowę
stanowią mozaiki, np. 45,X/46,XX. Rozpoznanie opiera
się na rutynowych badaniach chromosomów. W przypad-
ku rozpoznania tego zespołu należy dodatkowo, za pomocą
FISH, ocenić 200 komórek pod kątem chromosomów X i Y
w celu wykluczenia obecności chromosomu Y. Postępowa-
nie obejmuje ocenę kardiologiczną w celu stwierdzenia
dwupłatkowej zastawki aorty, koarktacji aorty, zastawko-
wego zwężenia aorty i wypadania płatka zastawki mitralnej.
Zaleca się wykonanie ultrasonografii nerek, ponieważ 40%
chorych dzieci ma zaburzenia nerek, takie jak nerka podko-
wiasta. Ryzyko wystąpienia tego zespołu w przyszłej ciąży
nie jest podwyższone. Występowanie zespołu podejrzewa
się w przypadku wykrycia płodowego wodniaka torbielo-
watego szyi lub obrzęku/puchliny płodu.

Zespół 5p- (Cri du chat)
Występowanie zespołu 5p- należy podejrzewać u noworod-
ków małych względem wieku ciążowego, z małą głową,
okrągłą twarzą oraz hiperteloryzmem, szparami powieko-
wymi skierowanymi ku dołowi oraz pojedynczą poprzecz-
ną bruzdą wewnątrz dłoni. Płacz noworodków z tym
zespołem często przypomina miauczenie kota, co jest zwią-
zane z hipotonią i wadami krtani. Większość pacjentów wy-
kazuje umiarkowany do ciężkiego niedorozwój umysłowy.
W miejsce rutynowej oceny cytogenetycznej, zalecanej
w przypadku podejrzenia trisomii, należy przeprowadzić
analizę chromosomową metodą zapewniającą wysoką roz-
dzielczość. Badanie metodą wysokiej rozdzielczości jest ko-
nieczne, jeśli celem jest identyfikacja małych genomowych
duplikacji lub delecji. Rutynowe badanie jest tańsze i wy-
starczająco dokładne do określenia liczby chromosomów.
Jeśli w badaniu o wysokiej rozdzielczości chromosomy wy-
dają się prawidłowe, ale nadal, opierając się na cechach kli-
nicznych, podejrzewa się występowanie tego zespołu, należy
zlecić wykonanie FISH pod kątem 5p-. Delecje de novo od-
powiadają za 85% przypadków, 15% przypadków jest spo-
wodowanych translokacją u jednego z rodziców. Zatem, we
wszystkich przypadkach rodzicom należy zaproponować
wykonanie analizy chromosomowej. Dla ciąż obarczonych
ryzykiem dostępne są badania prenatalne w postaci CVS lub
amniopunkcji.

Zespoły mikrodelecyjne
Zespoły mikrodelecyjne są to zaburzenia wywołane dele-
cjami chromosomowymi obejmującymi szereg genów, czę-

sto jednak zbyt małymi, aby można je było wykryć za po-
mocą konwencjonalnych metod cytogenetycznych, a na-
wet o wysokiej rozdzielczości. Do rozpoznawania tych
zespołów wykorzystuje się molekularne techniki cytoge-
netyczne, w tym FISH i aCGH.
Zespół podniebienno-sercowo-twarzowy DiGeorge’a (dele-
cja 22q11.2). W przeszłości tę chorobę opisywano jako dwa
odrębne zespoły. W 1965 roku DiGeorge opisał niedoro-
zwój grasicy i przytarczyc, prowadzący do hipokalcemii
noworodków, wady serca dotyczące podziału stożka i pnia
naczyniowego (np. przerwanie łuku aorty, wspólny pień
tętniczy i tetralogia Fallota), szeroką twarz, niewielkie nie-
prawidłowości w budowie uszu oraz problemy w karmie-

RYCINA 7. Obrzęk stóp w zespole Turnera.

RYCINA 8. Nadmierne fałdy skóry na karku w zespole Turnera.
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burzeń w oddychaniu związanych z niedorozwojem płuc
i łamliwymi żebrami lub nieprawidłowości w ośrodko-
wym układzie nerwowym (OUN) czy krwotoków. Dia-
gnoza prenatalna obejmuje ultrasonografię lub analizę
DNA w kierunku znanych mutacji w genach dla proko-
lagenu.

Zespół Meckela-Grubera
Zespół Meckela-Grubera jest rzadką chorobą dziedziczo-
ną autosomalnie recesywnie, charakteryzującą się dużymi
torbielowatymi nerkami, polidaktylią pozaosiową i prze-
pukliną mózgową potyliczną (ryc. 6). Pacjenci rzadko
przeżywają poza okres noworodkowy ze względu na cięż-
kie wady OUN i nerek oraz niedorozwój płuc (będący
wynikiem kompresji płuc płodu przez powiększone ner-
ki). Ryzyko ponownej ciąży obciążonej tym zespołem wy-
nosi 25%, a rozpoznanie można ustalić na podstawie
ultrasonograficznego badania płodu lub analizy DNA
w kierunku znanych mutacji.

Nieletalne zespoły z wieloma wadami rozwojowymi
Trisomia 21

Zespół Downa jest najczęstszym zespołem wad wro-
dzonych spotykanym u ludzi, występującym z często-
ścią 1 na 800 urodzeń. Podobnie jak inne trisomie, wiąże
się ze starszym wiekiem matki. Zespół Downa charakte-
ryzuje się uogólnioną hipotonią, krótkogłowiem z łagod-
nym małogłowiem, skośnymi szparami powiekowymi
(końce szpar ustawione ku górze), zmarszczkami nakąt-
nymi oraz małymi uszami. Ręce są względnie krótkie,
z niedorozwojem paliczka środkowego piątego palca
i klinodaktylią (skrzywienie, zagięcie palca V) oraz poje-
dynczymi poprzecznymi bruzdami dłoni. Występuje du-
ży odstęp między pierwszym i drugim palcem stopy.
U 40% chorych występują wady serca obejmujące defek-
ty poduszeczek wsierdzia (kanał przedsionkowo-komoro-
wy – przyp. red.), ubytek przegrody międzykomorowej,
przetrwały przewód tętniczy oraz ubytek międzyprzed-
sionkowy.

W każdym przypadku podejrzenia trisomii należy zle-
cić wykonanie rutynowej analizy chromosomowej.
U 95% pacjentów trisomia 21 jest wynikiem nondysjunk-
cji, czyli nierozłączenia się chromosomów podczas mejo-
zy. Ryzyko ponownej ciąży obciążonej trisomią 21
wynosi 1% i wzrasta powyżej 40 roku życia matki. Rodzi-
ce nie muszą mieć wykonywane badanie cytogenetyczne,
chyba, że występuje chromosom translokacyjny. W takim
przypadku ryzyko ponownej ciąży obciążonej tym zespo-
łem zależy od tego, czy jedno z rodziców jest nosicielem
takiego chromosomu. Około 1% dzieci z zespołem Do-
wna ma mozaikową trisomię 21, tzn. część komórek ma
prawidłowy, a część zmieniony (zawierający dodatkowy
chromosom 21) zestaw chromosomów. Ryzyko ponow-
nej ciąży z tym defektem jest takie samo jak w przypad-
ku typowej (prostej) trisomii 21, która jest wynikiem
nieprawidłowego podziału mejotycznego przed zapłod-
nieniem. Rozpoznanie prenatalne oparte jest na CVS lub
punkcji owodni. Choć wszystkim ciężarnym oferuje się
badania przesiewowe w drugim i trzecim trymestrze, nie
zastępują one badań diagnostycznych w przypadku par
obciążonych ryzykiem.

RYCINA 5. Wrodzona łamliwość kości typu II. Należy zwrócić
uwagę na „wstęgowate” połamane kości długie i niedostateczne
kostnienie czaszki.

RYCINA 6. Dziecko z zespołem Meckela i Grubera z przepukliną
mózgu w okolicy potylicznej i powiększoną przez wielotorbielo-
watość nerek jamą brzuszną.
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niż ana li za chro mo so mo wa o wy so kiej roz dziel czo ści
i umoż li wia prze sie wo wą oce nę ca łe go ge no mu. Na ry ci -
nie 9 przed sta wio no wy ni ki ana li zy ma cie rzy tyl ko dla
chro mo so mu 7, ale do stęp ne na ryn ku ma cie rze obej mu -
ją ca ły ge nom.

Za bu rze nia ro dzi ciel skie go pięt no wa nia
ge no mo we go
W pra wi dło wej sy tu acji każ dy gen wy stę pu je w dwóch ko -
piach (al le lach) odzie dzi czo nych pod czas za płod nie nia
po jed nej od każ de go z ro dzi ców, któ re funk cjo nu ją rów -
nie do brze, bez wzglę du na to czy zo sta ły prze ka za ne
z ma te ria łem ge ne tycz nym mat ki, czy oj ca. Mniej niż 1%
ge nów jest jed nak im prin to wa nych (na pięt no wa nych, na -
zna czo nych), co ozna cza, że ist nie je róż ni ca w ich eks pre -
sji w za leż no ści od te go, od któ re go z ro dzi ców po cho dzi
da na ko pia ge nu. Dwa naj czę ściej wy stę pu ją ce u no wo -
rod ków za bu rze nia zwią za ne z ro dzi ciel skim pięt no wa -
niem ge no mo wym to ze spo ły Pra de ra i Wil lie go oraz
Bec kwi tha i Wie de man na.
Ze spół Pra de ra -Wil lie go (PWS). Cha rak te ry zu je się on cięż ką
hi po to nią, wnę tro stwem i cięż ki mi za bu rze nia mi w kar -
mie niu, wy ma ga ją cy mi in ter wen cji. Dziew czyn ki mo gą
wy ka zy wać nie do ro zwój warg sro mo wych mniej szych.
In ne za bu rze nia obej mu ją mig da ło wa ty kształt szpar po -
wie ko wych, wą skie czo ło i gę stą śli nę. Ten ze spół jest wy -
ni kiem bra ku funk cji ge nów prze ka zy wa nych przez oj ca,
znaj du ją cych się w po zy cji 15q11 -13. Do utra ty te go frag -
men tu ma te ria łu ge ne tycz ne go mo że dojść na dro dze
trzech róż nych me cha ni zmów (ryc. 10). Oko ło 70% przy -
pad ków jest wy ni kiem de le cji w re gio nie q11 -13 chro -
mo so mu 15 prze ka za ne go przez oj ca. Di so mia (tzn. dwa

chro mo so my ho mo lo gicz ne po cho dzą od te go sa me go
ro dzi ca) mat czy na od po wia da za 25% przy pad ków. Nie -
pra wi dło we utrzy my wa nie się pięt no wa nia na chro mo so -
mie 15 po cho dzą cym od oj ca od po wia da za po zo sta łe 5%.

Roz po zna nie PWS po twier dza się za po mo cą ana li zy
me ty la cji DNA, w trak cie któ rej po szu ku je się obec no ści
od po wied nie go na pięt no wa nia (me ty la cji) mat czy nych i oj -
cow skich chro mo so mów 15. Ana li za wzo rów me ty la cji
DNA w re gio nie 15q11 -13 umoż li wia okre śle nie po cho -
dze nia ro dzi ciel skie go ba da nych re gio nów i jest pod sta wą
we ry fi ka cji kli nicz ne go roz po zna nia PWS nie za leż nie
od me cha ni zmu. Po nie waż FISH wy ko na na pod ką tem de -
le cji 15q11 -13 wy kry wa tyl ko 70% do tknię tych cho ro bą
dzie ci, pre fe ro wa nym te stem dia gno stycz nym jest me ty la -
cja DNA. Ru ty no wo zle ca się tak że wy ko na nie ana li zy ka -
rio ty pu w ce lu wy klu cze nia trans lo ka cji. Ry zy ko po now nej
cią ży z tym ze spo łem na ogół jest ni skie, choć je go okre -
śle nie mo że być skom pli ko wa ne. W przy pad ku, gdy ro -
dzi na chce po znać ry zy ko wy stą pie nia te go ze spo łu
w przy szłych cią żach, za le ca się po rad nic two ge ne tycz ne
(no ta od Wy daw cy: patrz Neo Re views. 2005;6:e559 -
-e566.)
Ze spół Bec kwi tha i Wie de man na (BWS). Jest to wro dzo ne za -
bu rze nie pro wa dzą ce do nad mier ne go wzro stu, cha rak te -
ry zu ją ce się prze ro stem ję zy ka, prze ro stem po ło wicz nym,
wa da mi ścia ny ja my brzusz nej (prze pu kli ną pier ście nia
pęp ko we go czy prze pu kli ną pę po wi no wą), hi po gli ke mią,
bruz da mi płat ków usznych i doł ka mi na tyln je po wierzch -
ni mał żo wi ny usznej (ryc. 11). Roz po zna nie opie ra się
na obec no ści trzech z kli nicz nych cech wy mie nio nych po -
wy żej. Do roz wo ju BWS mo że dojść za po śred nic twem
sze ściu zna nych me cha ni zmów, obej mu ją cych sze reg pięt -

P     M P     M M      M P     M

Pra wi dło we De le cja Po cho dzą ce od mat ki De fekt im prin tin gu

70% 25% 5%

RY CI NA 10. Me cha ni zmy ge ne tycz ne pro wa dzą ce do wy stą pie nia ze spo łu Pra de ra i Wil lie go (PWS). Na le ży zwró cić uwa gę, że frag ment 15q11 -13,
kry tycz ny w PWS, w wa run kach pra wi dło wych jest pięt no wa ny (wy łą czo ny, czy li nie ak tyw ny) w chro mo so mie po cho dzą cym od mat ki,
co za zna czo no czar nym pro sto ką tem.
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niu. W 1981 r. wykryto, że przyczyną tych zaburzeń jest
delecja w chromosomie 22, w pozycji q11.2. W 1978 r.
Sphrintzen opisał zespół obejmujący rozszczep podniebie-
nia, sekwencję Pierre’a Robina z długą wąską twarzą, wy-
dłużonym nosem z zaokrąglonym czubkiem, ubytkiem
przegrody międzykomorowej serca oraz zaburzeniami
wzrostu i trudnościami w uczeniu się. Ten zespół dziedzi-
czony jest autosomalnie dominująco i w 1992 r. wykryto,
że także związany jest z delecją w pozycji 22q11.2. Zatem
oba zespoły prezentują różnorodność fenotypową zwią-
zaną z tą bardzo powszechną delecją chromosomową.

Obecnie zalecane postępowanie polega na ocenie wszyst-
kich pacjentów z wrodzoną wadą serca w celu wykrycia tej
delecji. Jeśli podejrzewa się jej występowanie, należy zlecić
wykonanie analiz chromosomowych o wysokiej rozdziel-
czości oraz FISH w kierunku 22q11.2. Laboratorium wyko-
nujące badanie powinno wiedzieć, jakie są wskazania
do jego wykonania, np. wrodzona wada serca i rozszczep
podniebienia. Rodzicom chorych dzieci należy zapropono-
wać wykonanie FISH w poszukiwaniu tej delecji, ponie-
waż 7% jest jej nosicielami, a ryzyko ponownej ciąży z tym
zespołem zależy od tego, czy delecja powstała de novo (ry-

zyko bardzo niskie), czy też występuje u jednego z rodziców
(50% ryzyko ponownej ciąży z tym zespołem). Diagno-
za prenatalna opiera się na CVS lub amniocentezie. Test
FISH należy zlecić jako badanie dodatkowe.
Zespół Williamsa (delecja 7q11.23). Zespół Williamsa cha-
rakteryzuje się zahamowaniem wzrostu. Typowe cechy
twarzy obejmują szerokie czoło, sprawiające wrażenie
opuchniętych okolice okołooczodołowe oraz szerokie usta.
Występuje także nadzastawkowe zwężenie aorty, a u 15%
chorych idiopatyczna hiperkalcemia. U pacjentów, u któ-
rych rozpoznano zespół Williamsa, należy wykonać ultra-
sonograficzne badanie nerek oraz ocenić, czy występują
trudności w karmieniu. Zespół Williamsa jest wynikiem
delecji genu elastyny (ELN) i innych genów położonych
w pozycji 7q11.23. W przypadkach, gdy podejrzewa się
występowanie tego zespołu, należy zlecić wykonanie bada-
nia cytogenetycznego o wysokiej rozdzielczości oraz FISH
ze specyficzną sondą 7q11.23. Praktycznie wszystkie dele-
cje powstają de novo i badania rodziców nie są zalecane.

Mikrodelecja w zespole Williamsa może też zostać wy-
kryta za pomocą aCGH i FISH (ryc. 9). Badanie aCGH
pozwala na wykrycie mniejszych zaburzeń genomowych

RYCINA 9. Dwa chromosomy 7 przedstawione w lewym górnym rogu ryciny nie mają delecji, na co wskazuje obecność dwóch różowych
sygnałów emitowanych przez sondę ELN hybrydyzującą z genem ELN. Sondy zielone stanowią kontrolę. Chromosom 7 w lewym dolnym
rogu ryciny (pochodzący od innego pacjenta) nie ma różowego sygnału hybrydyzacji, co wskazuje na delecję genu ELN, odpowiadającą
zespołowi Williamsa. Dwa panele po prawej stronie prezentują wyniki porównawczej hybrydyzacji genomowej obu pacjentów. Na panelu
w prawym górnym rogu materiał genomowy zawarty w chromosomie 7 nie wykazuje istotnych odchyleń od linii podstawowej, tzn. nie
wykazuje utraty lub nadmiary materiału genomowego. W prawym dolnym rogu czerwona strzałka wskazuje na brak materiału genomowego
w locus odpowiadającym ELN, co odpowiada zespołowi Williamsa. Rycinę otrzymano dzięki uprzejmości Kate Rauen, MD, PhD
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niż ana li za chro mo so mo wa o wy so kiej roz dziel czo ści
i umoż li wia prze sie wo wą oce nę ca łe go ge no mu. Na ry ci -
nie 9 przed sta wio no wy ni ki ana li zy ma cie rzy tyl ko dla
chro mo so mu 7, ale do stęp ne na ryn ku ma cie rze obej mu -
ją ca ły ge nom.

Za bu rze nia ro dzi ciel skie go pięt no wa nia
ge no mo we go
W pra wi dło wej sy tu acji każ dy gen wy stę pu je w dwóch ko -
piach (al le lach) odzie dzi czo nych pod czas za płod nie nia
po jed nej od każ de go z ro dzi ców, któ re funk cjo nu ją rów -
nie do brze, bez wzglę du na to czy zo sta ły prze ka za ne
z ma te ria łem ge ne tycz nym mat ki, czy oj ca. Mniej niż 1%
ge nów jest jed nak im prin to wa nych (na pięt no wa nych, na -
zna czo nych), co ozna cza, że ist nie je róż ni ca w ich eks pre -
sji w za leż no ści od te go, od któ re go z ro dzi ców po cho dzi
da na ko pia ge nu. Dwa naj czę ściej wy stę pu ją ce u no wo -
rod ków za bu rze nia zwią za ne z ro dzi ciel skim pięt no wa -
niem ge no mo wym to ze spo ły Pra de ra i Wil lie go oraz
Bec kwi tha i Wie de man na.
Ze spół Pra de ra -Wil lie go (PWS). Cha rak te ry zu je się on cięż ką
hi po to nią, wnę tro stwem i cięż ki mi za bu rze nia mi w kar -
mie niu, wy ma ga ją cy mi in ter wen cji. Dziew czyn ki mo gą
wy ka zy wać nie do ro zwój warg sro mo wych mniej szych.
In ne za bu rze nia obej mu ją mig da ło wa ty kształt szpar po -
wie ko wych, wą skie czo ło i gę stą śli nę. Ten ze spół jest wy -
ni kiem bra ku funk cji ge nów prze ka zy wa nych przez oj ca,
znaj du ją cych się w po zy cji 15q11 -13. Do utra ty te go frag -
men tu ma te ria łu ge ne tycz ne go mo że dojść na dro dze
trzech róż nych me cha ni zmów (ryc. 10). Oko ło 70% przy -
pad ków jest wy ni kiem de le cji w re gio nie q11 -13 chro -
mo so mu 15 prze ka za ne go przez oj ca. Di so mia (tzn. dwa

chro mo so my ho mo lo gicz ne po cho dzą od te go sa me go
ro dzi ca) mat czy na od po wia da za 25% przy pad ków. Nie -
pra wi dło we utrzy my wa nie się pięt no wa nia na chro mo so -
mie 15 po cho dzą cym od oj ca od po wia da za po zo sta łe 5%.

Roz po zna nie PWS po twier dza się za po mo cą ana li zy
me ty la cji DNA, w trak cie któ rej po szu ku je się obec no ści
od po wied nie go na pięt no wa nia (me ty la cji) mat czy nych i oj -
cow skich chro mo so mów 15. Ana li za wzo rów me ty la cji
DNA w re gio nie 15q11 -13 umoż li wia okre śle nie po cho -
dze nia ro dzi ciel skie go ba da nych re gio nów i jest pod sta wą
we ry fi ka cji kli nicz ne go roz po zna nia PWS nie za leż nie
od me cha ni zmu. Po nie waż FISH wy ko na na pod ką tem de -
le cji 15q11 -13 wy kry wa tyl ko 70% do tknię tych cho ro bą
dzie ci, pre fe ro wa nym te stem dia gno stycz nym jest me ty la -
cja DNA. Ru ty no wo zle ca się tak że wy ko na nie ana li zy ka -
rio ty pu w ce lu wy klu cze nia trans lo ka cji. Ry zy ko po now nej
cią ży z tym ze spo łem na ogół jest ni skie, choć je go okre -
śle nie mo że być skom pli ko wa ne. W przy pad ku, gdy ro -
dzi na chce po znać ry zy ko wy stą pie nia te go ze spo łu
w przy szłych cią żach, za le ca się po rad nic two ge ne tycz ne
(no ta od Wy daw cy: patrz Neo Re views. 2005;6:e559 -
-e566.)
Ze spół Bec kwi tha i Wie de man na (BWS). Jest to wro dzo ne za -
bu rze nie pro wa dzą ce do nad mier ne go wzro stu, cha rak te -
ry zu ją ce się prze ro stem ję zy ka, prze ro stem po ło wicz nym,
wa da mi ścia ny ja my brzusz nej (prze pu kli ną pier ście nia
pęp ko we go czy prze pu kli ną pę po wi no wą), hi po gli ke mią,
bruz da mi płat ków usznych i doł ka mi na tyln je po wierzch -
ni mał żo wi ny usznej (ryc. 11). Roz po zna nie opie ra się
na obec no ści trzech z kli nicz nych cech wy mie nio nych po -
wy żej. Do roz wo ju BWS mo że dojść za po śred nic twem
sze ściu zna nych me cha ni zmów, obej mu ją cych sze reg pięt -

P     M P     M M      M P     M

Pra wi dło we De le cja Po cho dzą ce od mat ki De fekt im prin tin gu

70% 25% 5%

RY CI NA 10. Me cha ni zmy ge ne tycz ne pro wa dzą ce do wy stą pie nia ze spo łu Pra de ra i Wil lie go (PWS). Na le ży zwró cić uwa gę, że frag ment 15q11 -13,
kry tycz ny w PWS, w wa run kach pra wi dło wych jest pięt no wa ny (wy łą czo ny, czy li nie ak tyw ny) w chro mo so mie po cho dzą cym od mat ki,
co za zna czo no czar nym pro sto ką tem.
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niu. W 1981 r. wykryto, że przyczyną tych zaburzeń jest
delecja w chromosomie 22, w pozycji q11.2. W 1978 r.
Sphrintzen opisał zespół obejmujący rozszczep podniebie-
nia, sekwencję Pierre’a Robina z długą wąską twarzą, wy-
dłużonym nosem z zaokrąglonym czubkiem, ubytkiem
przegrody międzykomorowej serca oraz zaburzeniami
wzrostu i trudnościami w uczeniu się. Ten zespół dziedzi-
czony jest autosomalnie dominująco i w 1992 r. wykryto,
że także związany jest z delecją w pozycji 22q11.2. Zatem
oba zespoły prezentują różnorodność fenotypową zwią-
zaną z tą bardzo powszechną delecją chromosomową.

Obecnie zalecane postępowanie polega na ocenie wszyst-
kich pacjentów z wrodzoną wadą serca w celu wykrycia tej
delecji. Jeśli podejrzewa się jej występowanie, należy zlecić
wykonanie analiz chromosomowych o wysokiej rozdziel-
czości oraz FISH w kierunku 22q11.2. Laboratorium wyko-
nujące badanie powinno wiedzieć, jakie są wskazania
do jego wykonania, np. wrodzona wada serca i rozszczep
podniebienia. Rodzicom chorych dzieci należy zapropono-
wać wykonanie FISH w poszukiwaniu tej delecji, ponie-
waż 7% jest jej nosicielami, a ryzyko ponownej ciąży z tym
zespołem zależy od tego, czy delecja powstała de novo (ry-

zyko bardzo niskie), czy też występuje u jednego z rodziców
(50% ryzyko ponownej ciąży z tym zespołem). Diagno-
za prenatalna opiera się na CVS lub amniocentezie. Test
FISH należy zlecić jako badanie dodatkowe.
Zespół Williamsa (delecja 7q11.23). Zespół Williamsa cha-
rakteryzuje się zahamowaniem wzrostu. Typowe cechy
twarzy obejmują szerokie czoło, sprawiające wrażenie
opuchniętych okolice okołooczodołowe oraz szerokie usta.
Występuje także nadzastawkowe zwężenie aorty, a u 15%
chorych idiopatyczna hiperkalcemia. U pacjentów, u któ-
rych rozpoznano zespół Williamsa, należy wykonać ultra-
sonograficzne badanie nerek oraz ocenić, czy występują
trudności w karmieniu. Zespół Williamsa jest wynikiem
delecji genu elastyny (ELN) i innych genów położonych
w pozycji 7q11.23. W przypadkach, gdy podejrzewa się
występowanie tego zespołu, należy zlecić wykonanie bada-
nia cytogenetycznego o wysokiej rozdzielczości oraz FISH
ze specyficzną sondą 7q11.23. Praktycznie wszystkie dele-
cje powstają de novo i badania rodziców nie są zalecane.

Mikrodelecja w zespole Williamsa może też zostać wy-
kryta za pomocą aCGH i FISH (ryc. 9). Badanie aCGH
pozwala na wykrycie mniejszych zaburzeń genomowych

RYCINA 9. Dwa chromosomy 7 przedstawione w lewym górnym rogu ryciny nie mają delecji, na co wskazuje obecność dwóch różowych
sygnałów emitowanych przez sondę ELN hybrydyzującą z genem ELN. Sondy zielone stanowią kontrolę. Chromosom 7 w lewym dolnym
rogu ryciny (pochodzący od innego pacjenta) nie ma różowego sygnału hybrydyzacji, co wskazuje na delecję genu ELN, odpowiadającą
zespołowi Williamsa. Dwa panele po prawej stronie prezentują wyniki porównawczej hybrydyzacji genomowej obu pacjentów. Na panelu
w prawym górnym rogu materiał genomowy zawarty w chromosomie 7 nie wykazuje istotnych odchyleń od linii podstawowej, tzn. nie
wykazuje utraty lub nadmiary materiału genomowego. W prawym dolnym rogu czerwona strzałka wskazuje na brak materiału genomowego
w locus odpowiadającym ELN, co odpowiada zespołowi Williamsa. Rycinę otrzymano dzięki uprzejmości Kate Rauen, MD, PhD
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dróg od de cho wych. Czę sto wy stę pu je wy trzeszcz, któ ry
mo że pro wa dzić do uszko dze nia ro gów ki. W ce lu stwier -
dze nia za bu rzeń w ob rę bie krę go słu pa na le ży wy ko nać
RTG krę go słu pa oraz to mo gra fię kom pu te ro wą lub ob ra -
zo wa nie za po mo cą re zo nan su ma gne tycz ne go w ce lu
oce ny pod ką tem wo do gło wia. Więk szość cho rych
przed ukoń cze niem 2-3 mie sią ca ży cia wy ma ga le cze nia
w ośrod ku spe cja li zu ją cym się w za bu rze niach do ty czą -
cych twa rzo czasz ki. Ry zy ko po now nej cią ży z ty mi ze spo -
ła mi za le ży od te go czy jed no z ro dzi ców jest no si cie lem
mu ta cji – je że li jest, wów czas ry zy ko wy no si 50%. Dia -
gno za pre na tal na opie ra się na ba da niach ul tra so no gra -
ficz nych lub ana li zie mo le ku lar nej zna nej mu ta cji.

Aso cja cja VA TER/VAC TERRL 
VA TER/VAC TERRL jest skró tem okre śla ją cym wy stę -
po wa nie nie lo so we go związ ku za bu rzeń obej mu ją cych
wa dy krę gów, atre zję od by tu, wro dzo ne wa dy ser ca,
prze to kę tcha wi czo -prze ły ko wą, wa dy ne rek, wa dy ko -
ści pro mie nio wej oraz wa dy koń czyn (ver te bral, anal,
car dio va scu lar ano ma lies, tra che oeso pha ge al fi stu la, re -
nal and or ra dial ab nor ma li ties and other limb ano ma -
lies) (ryc. 13). Do roz po zna nia wy ma ga ne jest
wy stę po wa nie trzech z tych za bu rzeń. Ze spół zwy kle nie
jest dzie dzicz ny i nie wią że się ze zmia na mi ge ne tycz ny -
mi, choć co raz czę ściej wy stę pu je u dzie ci ko biet z in su -
li no za leż ną cu krzy cą. Po nie waż po dob ne za bu rze nia
mo gą to wa rzy szyć niedokrwistości Fan co nie go (FA)
(ryc. 14), na le ży brać pod uwa gę moż li wość wy stę po -
wa nia FA pod czas usta la nia roz po zna nia, szcze gól nie je -
śli wy stę pu ją wa dy ko ści pro mie nio wej. FA jest cho ro bą
no wo two ro wą, dzie dzi czo ną au to so mal nie re ce syw nie,
roz po zna wa ną na pod sta wie ba dań wy ka zu ją cych
zwięk szo ną czę stość wy stę po wa nia zła mań chro mo so -
mów. W przy pad ku ja kich kol wiek po dej rzeń co do roz -
po zna nia FA za le ca się kon sul ta cję z ge ne ty kiem
kli nicz nym.

RYCINA 13. Ty po we ce chy aso cja cji VA TER, z le wo stron nym nie do -
ro zwo jem ko ści pro mie nio wej, wa da mi krę gów, atre zją od by tu
oraz de fek ta mi koń czy ny dol nej. Dziec ko mia ło po nad to wro dzo ną
wa dę ser ca i jed ną ner kę.

TA BE LA. Róż ni co wa nie cech kli nicz nych ze spo łów przed wcze sne go zro stu ko ści 
czasz ki zwią za nych z FGFR

Ze spół Dło nie Kciu ki Sto py Pa luch

Cro uzo na Pra wi dło we Pra wi dło we Pra wi dło we Pra wi dło we
Pfe if fe ra Syn dak ty lia róż ne go stop nia Sze ro kie i skrę co ne przy środ ko wo Syn dak ty lia róż ne go stop nia Sze ro ki i skrę co ny przy środ ko wo
Aper ta Syn dak ty lia ko ści Mo gą być zro śnię te z pal ca mi Syn dak ty lia ko ści Mo gą być zro śnię te z pal ca mi

Zmo dy fi ko wa ne za www.ge ne te sts.org – patrz Pi śmien nic two

RY CI NA 14. Obu stron ne znie kształ ce nia kciu ków u pa cjent ki z ze -
spo łem nie do krwi sto ści Fan co nie go po prze szcze pie niu ko mó rek
pnia z po wo du bia łacz ki. U cho rej po cząt ko wo roz po zna no aso cja -
cję VA TER opie ra jąc się na wa dach bu do wy krę gów, ko ści przed -
ra mie nia i ne rek.
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no wa nych ge nów w po zy cji 11p15.5, w tym dzie dzi czo -
ny ze stro ny oj ca IG F2, któ ry zwy kle ule ga nad mier nej
eks pre sji. La bo ra to ria kli nicz ne dys po nu ją te sta mi mo le -
ku lar ny mi i wszyst kie dzie ci na le ży pod dać ana li zie chro -
mo so mo wej o wy so kiej roz dziel czo ści w ce lu oce ny
ro dzin nej trans lo ka cji. Oko ło 20% pa cjen tów z BWS ma
mu ta cję ro dzin ną, któ rą moż na wy kryć za po mo cą ana li -

zy mo le ku lar nej. Ba da nia pre na tal ne obej mu ją ul tra so no -
gra fię pło du oraz ana li zy mo le ku lar ne/cy to ge ne tycz ne dla
ro dzin, w któ rych stwier dzo no wy stę po wa nie tych za bu -
rzeń. BWS wy stę pu je ze zwięk szo ną czę sto ścią w cią żach
uzy ski wa nych me to dą za płod nie nia in vi tro.

Po nie waż u 5-10% dzie ci z BWS do cho dzi do roz wo ju
ra ka ner ki (guz Wilm sa), wą tro by lub nad ner czy, roz po -
zna nie te go ze spo łu jest waż ne, aby usta lić pro to kół ba -
dań prze sie wo wych pod ką tem wy stą pie nia no wo two ru.
Za le ca się ba da nie ul tra so no gra ficz ne ja my brzusz nej oraz
po miar stę żeń α-fe to pro te iny (AFP) w su ro wi cy w chwi li
roz po zna nia i co 3 mie sią ce do 4 r. ż., na stęp nie co kwar -
tał do 8 r. ż. ba da nie ul tra so no gra ficz ne ja my brzusz nej.
Pra wi dło we stę że nia AFP w chwi li uro dze nia są bar dzo
wy so kie i war to ści re fe ren cyj ne po win ny być bra ne
pod uwa gę.
Ze spół Cor ne lii de Lan ge. Ze spół Cor ne lii de Lan ge cha rak -
te ry zu je się ogra ni cze niem wzro stu w okre sie pło do wym
i po uro dze niu oraz okre ślo ny mi ce cha mi twa rzy obej -
mu ją cy mi zro śnię te, łu ko wa te brwi, dłu gie rzę sy, za dar te
i skie ro wa ne do przo du noz drza, dłu gą ry nien ką pod no -
so wą, cien ką war gę gór ną z cen tral nym wierz choł kiem.
Oso by z tym ze spo łem mo gą pre zen to wać nie do ro zwój
koń czyn gór nych, w tym oli go dak ty lię (brak pal ców).
Prak tycz nie wszyst kie dzie ci ma ją re fluks żo łąd ko wo -
-prze ły ko wy oraz pro ble my z od ży wia niem. U wie lu cho -
rych wy stę pu je mu ta cja w ge nie NIPBL. Po nad 99%
przy pad ków jest spo ra dycz nych z nie wiel kim ry zy kiem
po now nej cią ży ob cią żo nej tym ze spo łem, choć po ja wi ły
się rzad kie do nie sie nia na te mat ro dzin z mu ta cją au to so -
mal ną do mi nu ją cą.
Ze spo ły przed wcze sne go zro stu ko ści czasz ki zwią za ne z FGFR:
ze spół Cro uzo na, Pfe if fe ra i Aper ta. Więk szość cho rych z ty -
mi ze spo ła mi ma no we mu ta cje au to so mal nie do mi nu ją -
ce w ge nie FGFR2. U wszyst kich pa cjen tów wy stę pu je
obu stron ne za ro śnię cie szwu wień co we go czasz ki lub
czasz ka w kształ cie trój list nej ko ni czy ny (ryc. 12). Ze spo -
ły te róż ni cu je się na pod sta wie za bu rzeń do ty czą cych
koń czyn (ta be la). Roz sz czep pod nie bie nia lub atre zja noz -
drzy tyl nych mo gą być przy czy ną nie droż no ści gór nych

RY CI NA 11. Dziec ko z ze spo łem Bec kwi tha -Wie de ma na wy ka zu ją ce
gi gan tyzm, prze rost ję zy ka oraz sko ry go wa ną ope ra cyj nie prze pu -
kli nę pier ście nia pęp ko we go. U te go dziec ka do szło do roz wo ju
wą tro bia ka za rod ko we go.

RY CI NA 12. Zdję cie po śmiert ne dziec ka z ze spo łem Pfe if fe ra. Na le ży zwró cić uwa gę na czasz kę w kształ cie trój list nej ko ni czy ny i sze ro kie,
skrę co ne przy środ ko wo kciuk i pa luch.
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dróg od de cho wych. Czę sto wy stę pu je wy trzeszcz, któ ry
mo że pro wa dzić do uszko dze nia ro gów ki. W ce lu stwier -
dze nia za bu rzeń w ob rę bie krę go słu pa na le ży wy ko nać
RTG krę go słu pa oraz to mo gra fię kom pu te ro wą lub ob ra -
zo wa nie za po mo cą re zo nan su ma gne tycz ne go w ce lu
oce ny pod ką tem wo do gło wia. Więk szość cho rych
przed ukoń cze niem 2-3 mie sią ca ży cia wy ma ga le cze nia
w ośrod ku spe cja li zu ją cym się w za bu rze niach do ty czą -
cych twa rzo czasz ki. Ry zy ko po now nej cią ży z ty mi ze spo -
ła mi za le ży od te go czy jed no z ro dzi ców jest no si cie lem
mu ta cji – je że li jest, wów czas ry zy ko wy no si 50%. Dia -
gno za pre na tal na opie ra się na ba da niach ul tra so no gra -
ficz nych lub ana li zie mo le ku lar nej zna nej mu ta cji.

Aso cja cja VA TER/VAC TERRL 
VA TER/VAC TERRL jest skró tem okre śla ją cym wy stę -
po wa nie nie lo so we go związ ku za bu rzeń obej mu ją cych
wa dy krę gów, atre zję od by tu, wro dzo ne wa dy ser ca,
prze to kę tcha wi czo -prze ły ko wą, wa dy ne rek, wa dy ko -
ści pro mie nio wej oraz wa dy koń czyn (ver te bral, anal,
car dio va scu lar ano ma lies, tra che oeso pha ge al fi stu la, re -
nal and or ra dial ab nor ma li ties and other limb ano ma -
lies) (ryc. 13). Do roz po zna nia wy ma ga ne jest
wy stę po wa nie trzech z tych za bu rzeń. Ze spół zwy kle nie
jest dzie dzicz ny i nie wią że się ze zmia na mi ge ne tycz ny -
mi, choć co raz czę ściej wy stę pu je u dzie ci ko biet z in su -
li no za leż ną cu krzy cą. Po nie waż po dob ne za bu rze nia
mo gą to wa rzy szyć niedokrwistości Fan co nie go (FA)
(ryc. 14), na le ży brać pod uwa gę moż li wość wy stę po -
wa nia FA pod czas usta la nia roz po zna nia, szcze gól nie je -
śli wy stę pu ją wa dy ko ści pro mie nio wej. FA jest cho ro bą
no wo two ro wą, dzie dzi czo ną au to so mal nie re ce syw nie,
roz po zna wa ną na pod sta wie ba dań wy ka zu ją cych
zwięk szo ną czę stość wy stę po wa nia zła mań chro mo so -
mów. W przy pad ku ja kich kol wiek po dej rzeń co do roz -
po zna nia FA za le ca się kon sul ta cję z ge ne ty kiem
kli nicz nym.

RYCINA 13. Ty po we ce chy aso cja cji VA TER, z le wo stron nym nie do -
ro zwo jem ko ści pro mie nio wej, wa da mi krę gów, atre zją od by tu
oraz de fek ta mi koń czy ny dol nej. Dziec ko mia ło po nad to wro dzo ną
wa dę ser ca i jed ną ner kę.

TA BE LA. Róż ni co wa nie cech kli nicz nych ze spo łów przed wcze sne go zro stu ko ści 
czasz ki zwią za nych z FGFR

Ze spół Dło nie Kciu ki Sto py Pa luch

Cro uzo na Pra wi dło we Pra wi dło we Pra wi dło we Pra wi dło we
Pfe if fe ra Syn dak ty lia róż ne go stop nia Sze ro kie i skrę co ne przy środ ko wo Syn dak ty lia róż ne go stop nia Sze ro ki i skrę co ny przy środ ko wo
Aper ta Syn dak ty lia ko ści Mo gą być zro śnię te z pal ca mi Syn dak ty lia ko ści Mo gą być zro śnię te z pal ca mi

Zmo dy fi ko wa ne za www.ge ne te sts.org – patrz Pi śmien nic two

RY CI NA 14. Obu stron ne znie kształ ce nia kciu ków u pa cjent ki z ze -
spo łem nie do krwi sto ści Fan co nie go po prze szcze pie niu ko mó rek
pnia z po wo du bia łacz ki. U cho rej po cząt ko wo roz po zna no aso cja -
cję VA TER opie ra jąc się na wa dach bu do wy krę gów, ko ści przed -
ra mie nia i ne rek.

070_082_bishara:Layout 2 2009-02-06 17:44 Page 79

78 | Pediatria po Dyplomie Vol. 13 Nr 1, Luty 2009

Ze spo ły dys mor ficz ne czę sto spo ty ka ne w od dzia łach in ten syw nej te ra pii no wo rod ków

no wa nych ge nów w po zy cji 11p15.5, w tym dzie dzi czo -
ny ze stro ny oj ca IG F2, któ ry zwy kle ule ga nad mier nej
eks pre sji. La bo ra to ria kli nicz ne dys po nu ją te sta mi mo le -
ku lar ny mi i wszyst kie dzie ci na le ży pod dać ana li zie chro -
mo so mo wej o wy so kiej roz dziel czo ści w ce lu oce ny
ro dzin nej trans lo ka cji. Oko ło 20% pa cjen tów z BWS ma
mu ta cję ro dzin ną, któ rą moż na wy kryć za po mo cą ana li -

zy mo le ku lar nej. Ba da nia pre na tal ne obej mu ją ul tra so no -
gra fię pło du oraz ana li zy mo le ku lar ne/cy to ge ne tycz ne dla
ro dzin, w któ rych stwier dzo no wy stę po wa nie tych za bu -
rzeń. BWS wy stę pu je ze zwięk szo ną czę sto ścią w cią żach
uzy ski wa nych me to dą za płod nie nia in vi tro.

Po nie waż u 5-10% dzie ci z BWS do cho dzi do roz wo ju
ra ka ner ki (guz Wilm sa), wą tro by lub nad ner czy, roz po -
zna nie te go ze spo łu jest waż ne, aby usta lić pro to kół ba -
dań prze sie wo wych pod ką tem wy stą pie nia no wo two ru.
Za le ca się ba da nie ul tra so no gra ficz ne ja my brzusz nej oraz
po miar stę żeń α-fe to pro te iny (AFP) w su ro wi cy w chwi li
roz po zna nia i co 3 mie sią ce do 4 r. ż., na stęp nie co kwar -
tał do 8 r. ż. ba da nie ul tra so no gra ficz ne ja my brzusz nej.
Pra wi dło we stę że nia AFP w chwi li uro dze nia są bar dzo
wy so kie i war to ści re fe ren cyj ne po win ny być bra ne
pod uwa gę.
Ze spół Cor ne lii de Lan ge. Ze spół Cor ne lii de Lan ge cha rak -
te ry zu je się ogra ni cze niem wzro stu w okre sie pło do wym
i po uro dze niu oraz okre ślo ny mi ce cha mi twa rzy obej -
mu ją cy mi zro śnię te, łu ko wa te brwi, dłu gie rzę sy, za dar te
i skie ro wa ne do przo du noz drza, dłu gą ry nien ką pod no -
so wą, cien ką war gę gór ną z cen tral nym wierz choł kiem.
Oso by z tym ze spo łem mo gą pre zen to wać nie do ro zwój
koń czyn gór nych, w tym oli go dak ty lię (brak pal ców).
Prak tycz nie wszyst kie dzie ci ma ją re fluks żo łąd ko wo -
-prze ły ko wy oraz pro ble my z od ży wia niem. U wie lu cho -
rych wy stę pu je mu ta cja w ge nie NIPBL. Po nad 99%
przy pad ków jest spo ra dycz nych z nie wiel kim ry zy kiem
po now nej cią ży ob cią żo nej tym ze spo łem, choć po ja wi ły
się rzad kie do nie sie nia na te mat ro dzin z mu ta cją au to so -
mal ną do mi nu ją cą.
Ze spo ły przed wcze sne go zro stu ko ści czasz ki zwią za ne z FGFR:
ze spół Cro uzo na, Pfe if fe ra i Aper ta. Więk szość cho rych z ty -
mi ze spo ła mi ma no we mu ta cje au to so mal nie do mi nu ją -
ce w ge nie FGFR2. U wszyst kich pa cjen tów wy stę pu je
obu stron ne za ro śnię cie szwu wień co we go czasz ki lub
czasz ka w kształ cie trój list nej ko ni czy ny (ryc. 12). Ze spo -
ły te róż ni cu je się na pod sta wie za bu rzeń do ty czą cych
koń czyn (ta be la). Roz sz czep pod nie bie nia lub atre zja noz -
drzy tyl nych mo gą być przy czy ną nie droż no ści gór nych

RY CI NA 11. Dziec ko z ze spo łem Bec kwi tha -Wie de ma na wy ka zu ją ce
gi gan tyzm, prze rost ję zy ka oraz sko ry go wa ną ope ra cyj nie prze pu -
kli nę pier ście nia pęp ko we go. U te go dziec ka do szło do roz wo ju
wą tro bia ka za rod ko we go.

RY CI NA 12. Zdję cie po śmiert ne dziec ka z ze spo łem Pfe if fe ra. Na le ży zwró cić uwa gę na czasz kę w kształ cie trój list nej ko ni czy ny i sze ro kie,
skrę co ne przy środ ko wo kciuk i pa luch.
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sta nu no wo rod ka, po ma ga nam obec ność hi per to nii
(pro szę zwró cić uwa gę na wy prost ne uło że nie cia ła, ob -
jaw nie spo ty ka ny u zdro we go no wo rod ka), du że uszy
z wy gła dzo nym ob rąb kiem (przy po mi na ją ce ucho nie -
to pe rza), a u dziew czy nek prze ro śnię ta łech tacz ka, imi -
tu ją ca oboj nac two rze ko me mę skie. U no wo rod ków
z tri so mią 13 do sko na le uła twia ją roz po zna nie de fek ty
skó ry (brak skó ry, jak by skalp) na owło sio nej czę ści
czasz ki. 

Nie moż li we wręcz jest za ob ser wo wa nie u no wo -
rod ka tri plo idii, któ ra za zwy czaj jest ce chą le tal ną
(ryc. 4). Obok tri plo idii (obec ność w ko mór ce do -
dat ko we go ze sta wu chro mo so mów zwięk sza ją ce go
ich cał ko wi tą licz bę do 69) ob ser wu je się jesz cze te -
tra plo idię (czte ro krot ne zwięk sze nie ha plo idal nej
licz by chro mo so mów). Tri plo idia (za pis ka rio ty -
pu: 69,XXY – stwier dza ny naj czę ściej; 69,XXX
lub 69, XYY) po wsta je za zwy czaj w wy ni ku za płod -
nie nia ko mór ki ja jo wej przez dwa plem ni ki (di sper -
mia) lub w wy ni ku bra ku po dzia łu doj rza łej
ko mór ki ja jo wej lub plem ni ka, wsku tek cze go po -
wsta je di plo idal na ga me ta. Wy stę pu je w 1% za rod -
ków oraz w 20% po ro nień sa mo ist nych. Opi sa no
za le d wie 7 przy pad ków te tra plo idii u no wo rod ków
po cho dzą cych z 40-ty go dnio wych ciąż. Czę ściej
u no wo rod ków moż na za ob ser wo wać mo zai ko wa tość
te tra plo idii i di plo idii, któ rą moż na po twier dzić tyl -
ko za po mo cą ba da nia cy to ge ne tycz ne go wy ko na ne go
w fi bro bla stach skó ry. No wo ro dek ta ki wy ka zu je dość
cha rak te ry stycz ną dys mor fię twa rzy (hi per te lo ryzm,
ma ło ocze, szcze li na tę czów ki, du że tyl ne cie mię, ni ski
grzbiet no sa, roz sz czep war gi – rzad ko, ni sko osa dzo -
ne i znie kształ co ne uszy -pła tek ta śmo wa ty), syn dak -
ty lię 3 i 4 pal ca dło ni – wa dę swo istą dla te tra plo idii,
prze wę że nie dło ni (w czę ści środ ko wej śród rę cza), wa -
dę ser ca i wie le in nych wad. Ry zy ko po wtó rze nia się
tej nie pra wi dło wo ści jest ma łe.

Do pil ne go za pa mię ta nia jest rów nież wy gląd stóp
w ze spo le Tur ne ra (ryc. 7). Żeń ska płeć dziec ka, nad -
miar skó ry na kar ku i wresz cie sto py z obrzęk nię tym
grzbie tem i pa lusz ka mi oraz prze wę że nia mi, przy po mi -
na ją cy mi po prze wią zy wa ne w po przek sznur kiem pa -
rów ki, po zwa la ją na szyb kie usta le nie roz po zna nia. 

Ze spół Bec kwi tha i Wie de man na, któ re go ge ne ty ka
jest bar dzo zło żo na, nie na le ży do ze spo łów o naj cięż -
szym prze bie gu, ale ze wzglę du na ten den cję do po -
wsta nia no wo two ru war to o nim pi sać. Ten ze spół
moż na sto sun ko wo ła two wy kryć u no wo rod ków
w pierw szych dniach ży cia. Cho ro ba cha rak te ry zu je się
du żą ma są uro dze nio wą (po wy żej 4000 g) – za li cza -
na jest do cho rób prze bie ga ją cych z gi gan ty zmem, ol -

brzy mim ję zy kiem (ma kro glos sia), po więk sze niem na -
rzą dów we wnętrz nych (vi sce ro me ga lia), bruz da mi pro -
mie ni sty mi na płat ku usznym oraz roz stę pem mię śni
pro stych brzu cha. Wraz z wie kiem nie któ re ce chy cho -
ro by za ni ka ją, in ne sta ją się na ty le mniej cha rak te ry -
stycz ne, że roz po zna nie jej przed sta wia du że trud no ści.
Nie wy kry ta w okre sie no wo rod ko wym i nie le czo na hi -
po gli ke mia pro wa dzi do nie do ro zwo ju umy sło we go.
Za nie dba nie wcze snej dia gno sty ki mo le ku lar nej nie
po zwa la na wy od ręb nie nie gru py cho rych szcze gól nie
na ra żo nych na ry zy ko wy stą pie nia no wo two rów (przy -
pad ki spo ra dycz ne z izo di so mią oj cow ską). Ze spo ły
mi kro de le cji (opi sa ne w pu bli ka cji mi kro de le cja 7q11.2
oraz 22q11.2), w tym rów nież bę dą cy wy ni kiem za bu -
rzo ne go ro dzi ciel skie go pięt no wa nia ge no mu (m.in.
przez mi kro de le cję w re gio nie q11 -13 na chro mo so -
mie 15 po cho dzą cym od oj ca) ze spół Pra de ra i Wil lie go
są już spo łecz no ści pe dia trycz nej w Pol sce sze ro ko zna -
ne, cze go wy ra zem są licz ne przy pad ki cho rych dzie ci,
w tym no wo rod ków kie ro wa nych traf nie na ba da nia
z wy ko rzy sta niem tech ni ki FISH.

Cie ka we, że au to rzy po mi nę li w oma wia nej pu bli ka cji
cięż ką, za zwy czaj le tal ną po stać ze spo łu Smi tha, Lem le go
i Opit za (SLO), któ ry jest cho ro bą me ta bo licz ną spo wo -
do wa ną dzie dzicz nym de fek tem bio syn te zy cho le ste ro lu,
po wsta łym w wy ni ku mu ta cji w ge nie DHCR7, ko du ją -
cym re duk ta zę �7-de hy dro cho le ste ro lu. De fi cyt ak tyw no -
ści DHCR7 od po wie dzial ny jest za uogól nio ny nie do bór
cho le ste ro lu (CH) oraz gro ma dze nie się je go bez po śred -
nie go pre kur so ra, 7-de hy dro cho le ste ro lu (7-DHC) we
wszyst kich ko mór kach or ga ni zmu. We ry fi ka cję roz po -
zna nia kli nicz ne go prze pro wa dza się za po mo cą ba dań
bio che micz nych i dia gno sty ki ge ne tycz nej. Ana li za bio -
che micz na po le ga na ozna cza niu 7-, 8-DHC i CH w su -
ro wi cy oraz sto sun ku 7 (8)-de hy dro pre gnan trio lu do
pre gnan trio lu w jed no ra zo wej por cji mo czu me to dą
GC/MS. W ba da niach pre na tal nych tzw. in wa zyj nych
ozna cze nia 7-, 8-DHC i CH wy ko ny wa ne są w wo dach
pło do wych (w 15 Hbd), na to miast w tzw. nie in wa zyj nej
dia gno sty ce pre na tal nej mar ke ra mi cho ro by u pło du
są 7-de hy dro me ta bo li ty ste ro ido we po cho dze nia pło do -
we go (7-de hy dro pre gnan triol oraz 8-de hy dro estriol)
stwier dza ne (od 12 Hbd) w mo czu mat ki. Uzu peł nie niem
dia gno sty ki jest iden ty fi ka cja mu ta cji w ge nie DHCR7,
któ rą moż na wy ko rzy stać w ba da niach pre na tal nych
(biop sja ko smów ki w 11 Hbd). 

Ze spół SLO prze bie ga w po sta ci mno gich wad wro -
dzo nych o sze ro kim i zmien nym za kre sie ob ja wów
(od po sta ci ła god nych do przy pad ków le tal nych) ze
współ ist nie ją cym – ja ko ob jaw sta ły – opóź nie niem
umy sło wym. 
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Ar ty kuł uka zał się ory gi nal nie w Neo Re views, Vol. 9, No 1, Ja nu ary 2008, p.
e29. Com mon Dys mor phic Syn dro med in the NI CU, wy da wa nym przez Ame -
ri can Aca de my of Pe dia trics (AAP). Pol ska wer sja pu bli ko wa na przez Me di cal
Tri bu ne Pol ska. AAP i Me di cal Tri bu ne Pol ska nie po no szą od po wie dzial no ści
za nie ści sło ści lub błę dy w tre ści ar ty ku łu, w tym wy ni ka ją ce z tłu ma cze nia
z an giel skie go na pol ski. Po nad to AAP i Me di cal Tri bu ne Pol ska nie po pie ra ją

sto so wa nia ani nie rę czą (bez po śred nio lub po śred nio) za ja kość ani sku tecz -
ność ja kich kol wiek pro duk tów lub usług za war tych w pu bli ko wa nych ma te ria -
łach re kla mo wych. Re kla mo daw ca nie ma wpły wu na treść pu bli ko wa ne go
ar ty ku łu.

Piśmiennictwo na str 98

Komentarz
Prof. dr hab. n. med. Mał go rza ta Kra jew ska -Wa la sek, Za kład Ge ne ty ki Me dycz nej,
In sty tut „Po mnik -Cen trum Zdro wia Dziec ka” w War sza wie

Ar ty kuł au tor stwa Bi sha ra’ego i Cle ri cu zio za ty tu ło -
wa ny „Ze spo ły dys mor ficz ne czę sto spo ty ka ne w od -
dzia łach in ten syw nej te ra pii no wo rod ków” moż na
po trak to wać ja ko prze gląd rzad kich ze spo łów dys mor -
ficz nych o cięż kim prze bie gu, czę sto le tal nych w pierw -
szych dniach ży cia, z któ ry mi, ze wzglę du na ich
cha rak ter i prze bieg, spo ty ka się neo na to log za trud nio -
ny w od dzia le in ten syw nej opie ki me dycz nej. W te go ro -
dza ju pu bli ka cji trud no za wrzeć wie le in for ma cji.
Au to rzy sy gna li zu ją więc je dy nie naj waż niej sze ob ja wy
kli nicz ne, ja kie mo gą wy stą pić w oma wia nych ze spo łach,
przed sta wia ją krót ko naj now sze moż li wo ści dia gno stycz -
ne oraz te le gra ficz nie in for mu ją o ry zy ku po wtó rze nia
się cho ro by u ko lej ne go dziec ka i moż li wo ściach dia gno -
sty ki pre na tal nej. 

Mi mo swej skró to wej for my, ar ty kuł za zna ja mia nas
z ak tu al ny mi moż li wo ścia mi dia gno stycz ny mi, ja ki mi
dys po nu je obec nie ge ne ty ka kli nicz na. Co wię cej,
przed sta wia ko lej ne ze spo ły dys mor ficz ne w kon tek ście
ko niecz no ści za się gnię cia kon sul ta cji ge ne ty ka kli nicz -
ne go – w ce lu we ry fi ka cji roz po zna nia kli nicz ne go i wy -
bo ru od po wied niej tech ni ki dia gno stycz nej. W su mie
po zwa la na za po zna nie się z ABC symp to ma to lo gii
wy bra nych, ale za ra zem pod sta wo wych, ze spo łów dys -
mor ficz nych, na ty le od ręb nych, że moż li wych do roz -
po zna nia przez każ de go le ka rza. 

Bar dzo wy so ko oce niam za łą czo ne w pra cy zdję cia pre -
zen tu ją ce więk szość oma wia nych ze spo łów. War to tę pra -
cę prze czy tać kil ka ra zy i bar dzo do kład nie obej rzeć
pre zen to wa ne fo to gra fie. 

Co to jest ze spól dys mor ficz ny? 
Ze spo ły dys mor ficz ne po wsta ją w wy ni ku nie pra wi -

dło wej em brio ge ne zy, a cha rak te ry zu ją się od ręb no ścią
w wy glą dzie twa rzy. Naj czę ściej to wa rzy szy im opóź nie -
nie roz wo ju psy cho ru cho we go (nie peł no spraw ność in -
te lek tu al na) oraz wa dy in nych na rzą dów. Spe cja li ści
w dzie dzi nie dys mor fo lo gii, po za roz le głą wie dzą teo re -
tycz ną, cha rak te ry zu ją się szcze gól ną umie jęt no ścią

i zręcz no ścią roz po zna wa nia tych ze spo łów, czę sto
„od pierw sze go wej rze nia” (fa cial ge stalt). Jed no spoj -
rze nie do świad czo ne go kli ni cy sty na twarz cho re go po -
zwa la mu po wie dzieć wie le rze czy na je go te mat, np. ile
ma pal ców u rąk, ja ką ma praw do po dob nie wa dę ser ca
i w ja kim ge nie na le ży szu kać mu ta cji od po wie dzial nej
za ob ser wo wa ny ze spół ob ja wów. 

Nie kie dy dys mor fo log wy od ręb nia ze spół na pod -
sta wie szcze gól nej kon ste la cji/kom bi na cji ob ja wów.
Tak jest np. w przy pad ku ze spo łu Mec ke la i Gru be ra,
uwa run ko wa ne go au to so mal nie re ce syw nie, a prze bie -
ga ją ce go z obec no ścią prze pu kli ny mó zgo wej, po li dak -
ty lii oraz tor bie lo wa to ści ne rek. Zna jo mość te go
ze spo łu ma ogrom ne zna cze nie dla po rad nic twa ge ne -
tycz ne go. W przy pad ku te go ze spo łu ry zy ko po wtó -
rze nia się cho ro by wy no si aż 25%, na to miast
w przy pad ku wy stą pie nia izo lo wa nej otwar tej wa dy ce -
wy ner wo wej ok. 5%. 

Mi mo iż zna ne są ze sta wie nia/li sty ob ja wów dla po -
szcze gól nych ze spo łów, to roz po zna wa nie tych ze spo -
łów z re gu ły po le ga na wy chwy ce niu przez kli ni cy stę
swo iste go wy glą du twa rzy. Te go za da nia nie po tra fi wy -
ko nać kom pu ter. Oso by do tknię te tym sa mym ze spo -
łem wy glą da ją jak ro dzeń stwo. 

W przy pad ku ucze nia się no we go ze spo łu, na le ży
przede wszyst kim za pa mię tać go (mu si „wpaść
w oko”) i na stęp nie pró bo wać zna leźć wśród ba da -
nych. Opi sy w świa to wym pi śmien nic twie okre ślo nych
ze spo łów dys mor ficz nych zna ko mi cie po pra wia ją
utrwa le nie się ob ra zu twa rzy tych cho rych w na szej pa -
mię ci. Przy roz po zna wa niu przez fa cial ge stalt, trze ba
pró bo wać wy ło wić z twa rzy dwie lub trzy naj bar dziej
cha rak te ry stycz ne ce chy – nie raz na wet trud ne do wy -
ra że nia sło wa mi. 

Po pa trz my na za łą czo ne do ar ty ku łu zdję cia.
W przy pad ku tri so mii 18 brak nie ste ty swo isto ści

w wy glą dzie twa rzy. W wy su nię ciu roz po zna nia, obok
licz nych nie pra wi dło wo ści i to wa rzy szą ce go cięż kie go
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sta nu no wo rod ka, po ma ga nam obec ność hi per to nii
(pro szę zwró cić uwa gę na wy prost ne uło że nie cia ła, ob -
jaw nie spo ty ka ny u zdro we go no wo rod ka), du że uszy
z wy gła dzo nym ob rąb kiem (przy po mi na ją ce ucho nie -
to pe rza), a u dziew czy nek prze ro śnię ta łech tacz ka, imi -
tu ją ca oboj nac two rze ko me mę skie. U no wo rod ków
z tri so mią 13 do sko na le uła twia ją roz po zna nie de fek ty
skó ry (brak skó ry, jak by skalp) na owło sio nej czę ści
czasz ki. 

Nie moż li we wręcz jest za ob ser wo wa nie u no wo -
rod ka tri plo idii, któ ra za zwy czaj jest ce chą le tal ną
(ryc. 4). Obok tri plo idii (obec ność w ko mór ce do -
dat ko we go ze sta wu chro mo so mów zwięk sza ją ce go
ich cał ko wi tą licz bę do 69) ob ser wu je się jesz cze te -
tra plo idię (czte ro krot ne zwięk sze nie ha plo idal nej
licz by chro mo so mów). Tri plo idia (za pis ka rio ty -
pu: 69,XXY – stwier dza ny naj czę ściej; 69,XXX
lub 69, XYY) po wsta je za zwy czaj w wy ni ku za płod -
nie nia ko mór ki ja jo wej przez dwa plem ni ki (di sper -
mia) lub w wy ni ku bra ku po dzia łu doj rza łej
ko mór ki ja jo wej lub plem ni ka, wsku tek cze go po -
wsta je di plo idal na ga me ta. Wy stę pu je w 1% za rod -
ków oraz w 20% po ro nień sa mo ist nych. Opi sa no
za le d wie 7 przy pad ków te tra plo idii u no wo rod ków
po cho dzą cych z 40-ty go dnio wych ciąż. Czę ściej
u no wo rod ków moż na za ob ser wo wać mo zai ko wa tość
te tra plo idii i di plo idii, któ rą moż na po twier dzić tyl -
ko za po mo cą ba da nia cy to ge ne tycz ne go wy ko na ne go
w fi bro bla stach skó ry. No wo ro dek ta ki wy ka zu je dość
cha rak te ry stycz ną dys mor fię twa rzy (hi per te lo ryzm,
ma ło ocze, szcze li na tę czów ki, du że tyl ne cie mię, ni ski
grzbiet no sa, roz sz czep war gi – rzad ko, ni sko osa dzo -
ne i znie kształ co ne uszy -pła tek ta śmo wa ty), syn dak -
ty lię 3 i 4 pal ca dło ni – wa dę swo istą dla te tra plo idii,
prze wę że nie dło ni (w czę ści środ ko wej śród rę cza), wa -
dę ser ca i wie le in nych wad. Ry zy ko po wtó rze nia się
tej nie pra wi dło wo ści jest ma łe.

Do pil ne go za pa mię ta nia jest rów nież wy gląd stóp
w ze spo le Tur ne ra (ryc. 7). Żeń ska płeć dziec ka, nad -
miar skó ry na kar ku i wresz cie sto py z obrzęk nię tym
grzbie tem i pa lusz ka mi oraz prze wę że nia mi, przy po mi -
na ją cy mi po prze wią zy wa ne w po przek sznur kiem pa -
rów ki, po zwa la ją na szyb kie usta le nie roz po zna nia. 

Ze spół Bec kwi tha i Wie de man na, któ re go ge ne ty ka
jest bar dzo zło żo na, nie na le ży do ze spo łów o naj cięż -
szym prze bie gu, ale ze wzglę du na ten den cję do po -
wsta nia no wo two ru war to o nim pi sać. Ten ze spół
moż na sto sun ko wo ła two wy kryć u no wo rod ków
w pierw szych dniach ży cia. Cho ro ba cha rak te ry zu je się
du żą ma są uro dze nio wą (po wy żej 4000 g) – za li cza -
na jest do cho rób prze bie ga ją cych z gi gan ty zmem, ol -

brzy mim ję zy kiem (ma kro glos sia), po więk sze niem na -
rzą dów we wnętrz nych (vi sce ro me ga lia), bruz da mi pro -
mie ni sty mi na płat ku usznym oraz roz stę pem mię śni
pro stych brzu cha. Wraz z wie kiem nie któ re ce chy cho -
ro by za ni ka ją, in ne sta ją się na ty le mniej cha rak te ry -
stycz ne, że roz po zna nie jej przed sta wia du że trud no ści.
Nie wy kry ta w okre sie no wo rod ko wym i nie le czo na hi -
po gli ke mia pro wa dzi do nie do ro zwo ju umy sło we go.
Za nie dba nie wcze snej dia gno sty ki mo le ku lar nej nie
po zwa la na wy od ręb nie nie gru py cho rych szcze gól nie
na ra żo nych na ry zy ko wy stą pie nia no wo two rów (przy -
pad ki spo ra dycz ne z izo di so mią oj cow ską). Ze spo ły
mi kro de le cji (opi sa ne w pu bli ka cji mi kro de le cja 7q11.2
oraz 22q11.2), w tym rów nież bę dą cy wy ni kiem za bu -
rzo ne go ro dzi ciel skie go pięt no wa nia ge no mu (m.in.
przez mi kro de le cję w re gio nie q11 -13 na chro mo so -
mie 15 po cho dzą cym od oj ca) ze spół Pra de ra i Wil lie go
są już spo łecz no ści pe dia trycz nej w Pol sce sze ro ko zna -
ne, cze go wy ra zem są licz ne przy pad ki cho rych dzie ci,
w tym no wo rod ków kie ro wa nych traf nie na ba da nia
z wy ko rzy sta niem tech ni ki FISH.

Cie ka we, że au to rzy po mi nę li w oma wia nej pu bli ka cji
cięż ką, za zwy czaj le tal ną po stać ze spo łu Smi tha, Lem le go
i Opit za (SLO), któ ry jest cho ro bą me ta bo licz ną spo wo -
do wa ną dzie dzicz nym de fek tem bio syn te zy cho le ste ro lu,
po wsta łym w wy ni ku mu ta cji w ge nie DHCR7, ko du ją -
cym re duk ta zę �7-de hy dro cho le ste ro lu. De fi cyt ak tyw no -
ści DHCR7 od po wie dzial ny jest za uogól nio ny nie do bór
cho le ste ro lu (CH) oraz gro ma dze nie się je go bez po śred -
nie go pre kur so ra, 7-de hy dro cho le ste ro lu (7-DHC) we
wszyst kich ko mór kach or ga ni zmu. We ry fi ka cję roz po -
zna nia kli nicz ne go prze pro wa dza się za po mo cą ba dań
bio che micz nych i dia gno sty ki ge ne tycz nej. Ana li za bio -
che micz na po le ga na ozna cza niu 7-, 8-DHC i CH w su -
ro wi cy oraz sto sun ku 7 (8)-de hy dro pre gnan trio lu do
pre gnan trio lu w jed no ra zo wej por cji mo czu me to dą
GC/MS. W ba da niach pre na tal nych tzw. in wa zyj nych
ozna cze nia 7-, 8-DHC i CH wy ko ny wa ne są w wo dach
pło do wych (w 15 Hbd), na to miast w tzw. nie in wa zyj nej
dia gno sty ce pre na tal nej mar ke ra mi cho ro by u pło du
są 7-de hy dro me ta bo li ty ste ro ido we po cho dze nia pło do -
we go (7-de hy dro pre gnan triol oraz 8-de hy dro estriol)
stwier dza ne (od 12 Hbd) w mo czu mat ki. Uzu peł nie niem
dia gno sty ki jest iden ty fi ka cja mu ta cji w ge nie DHCR7,
któ rą moż na wy ko rzy stać w ba da niach pre na tal nych
(biop sja ko smów ki w 11 Hbd). 

Ze spół SLO prze bie ga w po sta ci mno gich wad wro -
dzo nych o sze ro kim i zmien nym za kre sie ob ja wów
(od po sta ci ła god nych do przy pad ków le tal nych) ze
współ ist nie ją cym – ja ko ob jaw sta ły – opóź nie niem
umy sło wym. 
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Ar ty kuł uka zał się ory gi nal nie w Neo Re views, Vol. 9, No 1, Ja nu ary 2008, p.
e29. Com mon Dys mor phic Syn dro med in the NI CU, wy da wa nym przez Ame -
ri can Aca de my of Pe dia trics (AAP). Pol ska wer sja pu bli ko wa na przez Me di cal
Tri bu ne Pol ska. AAP i Me di cal Tri bu ne Pol ska nie po no szą od po wie dzial no ści
za nie ści sło ści lub błę dy w tre ści ar ty ku łu, w tym wy ni ka ją ce z tłu ma cze nia
z an giel skie go na pol ski. Po nad to AAP i Me di cal Tri bu ne Pol ska nie po pie ra ją

sto so wa nia ani nie rę czą (bez po śred nio lub po śred nio) za ja kość ani sku tecz -
ność ja kich kol wiek pro duk tów lub usług za war tych w pu bli ko wa nych ma te ria -
łach re kla mo wych. Re kla mo daw ca nie ma wpły wu na treść pu bli ko wa ne go
ar ty ku łu.

Piśmiennictwo na str 98

Komentarz
Prof. dr hab. n. med. Mał go rza ta Kra jew ska -Wa la sek, Za kład Ge ne ty ki Me dycz nej,
In sty tut „Po mnik -Cen trum Zdro wia Dziec ka” w War sza wie

Ar ty kuł au tor stwa Bi sha ra’ego i Cle ri cu zio za ty tu ło -
wa ny „Ze spo ły dys mor ficz ne czę sto spo ty ka ne w od -
dzia łach in ten syw nej te ra pii no wo rod ków” moż na
po trak to wać ja ko prze gląd rzad kich ze spo łów dys mor -
ficz nych o cięż kim prze bie gu, czę sto le tal nych w pierw -
szych dniach ży cia, z któ ry mi, ze wzglę du na ich
cha rak ter i prze bieg, spo ty ka się neo na to log za trud nio -
ny w od dzia le in ten syw nej opie ki me dycz nej. W te go ro -
dza ju pu bli ka cji trud no za wrzeć wie le in for ma cji.
Au to rzy sy gna li zu ją więc je dy nie naj waż niej sze ob ja wy
kli nicz ne, ja kie mo gą wy stą pić w oma wia nych ze spo łach,
przed sta wia ją krót ko naj now sze moż li wo ści dia gno stycz -
ne oraz te le gra ficz nie in for mu ją o ry zy ku po wtó rze nia
się cho ro by u ko lej ne go dziec ka i moż li wo ściach dia gno -
sty ki pre na tal nej. 

Mi mo swej skró to wej for my, ar ty kuł za zna ja mia nas
z ak tu al ny mi moż li wo ścia mi dia gno stycz ny mi, ja ki mi
dys po nu je obec nie ge ne ty ka kli nicz na. Co wię cej,
przed sta wia ko lej ne ze spo ły dys mor ficz ne w kon tek ście
ko niecz no ści za się gnię cia kon sul ta cji ge ne ty ka kli nicz -
ne go – w ce lu we ry fi ka cji roz po zna nia kli nicz ne go i wy -
bo ru od po wied niej tech ni ki dia gno stycz nej. W su mie
po zwa la na za po zna nie się z ABC symp to ma to lo gii
wy bra nych, ale za ra zem pod sta wo wych, ze spo łów dys -
mor ficz nych, na ty le od ręb nych, że moż li wych do roz -
po zna nia przez każ de go le ka rza. 

Bar dzo wy so ko oce niam za łą czo ne w pra cy zdję cia pre -
zen tu ją ce więk szość oma wia nych ze spo łów. War to tę pra -
cę prze czy tać kil ka ra zy i bar dzo do kład nie obej rzeć
pre zen to wa ne fo to gra fie. 

Co to jest ze spól dys mor ficz ny? 
Ze spo ły dys mor ficz ne po wsta ją w wy ni ku nie pra wi -

dło wej em brio ge ne zy, a cha rak te ry zu ją się od ręb no ścią
w wy glą dzie twa rzy. Naj czę ściej to wa rzy szy im opóź nie -
nie roz wo ju psy cho ru cho we go (nie peł no spraw ność in -
te lek tu al na) oraz wa dy in nych na rzą dów. Spe cja li ści
w dzie dzi nie dys mor fo lo gii, po za roz le głą wie dzą teo re -
tycz ną, cha rak te ry zu ją się szcze gól ną umie jęt no ścią

i zręcz no ścią roz po zna wa nia tych ze spo łów, czę sto
„od pierw sze go wej rze nia” (fa cial ge stalt). Jed no spoj -
rze nie do świad czo ne go kli ni cy sty na twarz cho re go po -
zwa la mu po wie dzieć wie le rze czy na je go te mat, np. ile
ma pal ców u rąk, ja ką ma praw do po dob nie wa dę ser ca
i w ja kim ge nie na le ży szu kać mu ta cji od po wie dzial nej
za ob ser wo wa ny ze spół ob ja wów. 

Nie kie dy dys mor fo log wy od ręb nia ze spół na pod -
sta wie szcze gól nej kon ste la cji/kom bi na cji ob ja wów.
Tak jest np. w przy pad ku ze spo łu Mec ke la i Gru be ra,
uwa run ko wa ne go au to so mal nie re ce syw nie, a prze bie -
ga ją ce go z obec no ścią prze pu kli ny mó zgo wej, po li dak -
ty lii oraz tor bie lo wa to ści ne rek. Zna jo mość te go
ze spo łu ma ogrom ne zna cze nie dla po rad nic twa ge ne -
tycz ne go. W przy pad ku te go ze spo łu ry zy ko po wtó -
rze nia się cho ro by wy no si aż 25%, na to miast
w przy pad ku wy stą pie nia izo lo wa nej otwar tej wa dy ce -
wy ner wo wej ok. 5%. 

Mi mo iż zna ne są ze sta wie nia/li sty ob ja wów dla po -
szcze gól nych ze spo łów, to roz po zna wa nie tych ze spo -
łów z re gu ły po le ga na wy chwy ce niu przez kli ni cy stę
swo iste go wy glą du twa rzy. Te go za da nia nie po tra fi wy -
ko nać kom pu ter. Oso by do tknię te tym sa mym ze spo -
łem wy glą da ją jak ro dzeń stwo. 

W przy pad ku ucze nia się no we go ze spo łu, na le ży
przede wszyst kim za pa mię tać go (mu si „wpaść
w oko”) i na stęp nie pró bo wać zna leźć wśród ba da -
nych. Opi sy w świa to wym pi śmien nic twie okre ślo nych
ze spo łów dys mor ficz nych zna ko mi cie po pra wia ją
utrwa le nie się ob ra zu twa rzy tych cho rych w na szej pa -
mię ci. Przy roz po zna wa niu przez fa cial ge stalt, trze ba
pró bo wać wy ło wić z twa rzy dwie lub trzy naj bar dziej
cha rak te ry stycz ne ce chy – nie raz na wet trud ne do wy -
ra że nia sło wa mi. 

Po pa trz my na za łą czo ne do ar ty ku łu zdję cia.
W przy pad ku tri so mii 18 brak nie ste ty swo isto ści

w wy glą dzie twa rzy. W wy su nię ciu roz po zna nia, obok
licz nych nie pra wi dło wo ści i to wa rzy szą ce go cięż kie go
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Szanowni Państwo,
Wprowadzamy do naszego czasopisma nowy dział pt „Ostry dyżur pediatryczny”. Jest
on adresowany przede wszystkim do lekarzy pediatrów pracujących w izbach przyjęć,
szpitalnych oddziałach ratunkowych, ale mamy nadzieję, że będzie stanowił ciekawą i po-
trzebna lekturę dla wszystkich lekarzy pracujących w podstawowej opiece zdrowotnej.
Zachęcamy do lektury.

Praca lekarza w warunkach ostrego dyżuru jest wyjątkowa. Sympatyczni bohaterowie
serialu „Ostry dyżur”, pracujący w warunkach świetnie wyposażonej izby przyjęć szpi-
tala amerykańskiego udowadniają, że w ich działaniach liczy się zarówno ilość, jak i ja-
kość, a wspólnym mianownikiem ich pracy jest konieczność podejmowania szybkich
i trafnych decyzji. Nie osiągnie się tych wyników bez systemu stałych szkoleń, dlatego za-
chęcam do lektury nowego działu Pediatrii po Dyplomie p.t. Ostry dyżur pediatryczny.

Zgodnie z naszymi założeniami, punktem wyjścia do omówienia kolejnych proble-
mów medycznych jest objaw lub zespół objawów chorobowych, z jakimi pacjenci zgła-
szają się do izby przyjęć lub szpitalnego oddziału ratunkowego, gdzie podejmowana jest
wstępna diagnostyka, stawiane pierwsze rozpoznanie oraz wdrażane początkowe lecze-
nie przed podjęciem ostatecznej decyzji o hospitalizacji lub dalszym leczeniu ambulato-
ryjnym.

Nie znajdziecie tu Państwo szczegółowych informacji na temat poszczególnych jed-
nostek chorobowych, a zakres przedstawianych działań diagnostyczno-leczniczych bę-
dzie się koncentrował raczej na odpowiedzi na pytanie „co dalej z pacjentem?” W cyklu
nie zabraknie artykułów z dziedzin ratownictwa medycznego, ostrych chorób zakaź-
nych, urazów i zatruć u dzieci. Do komitetu redagującego zaprosiliśmy pediatrów z róż-
nych dziedzin, jednocześnie lekarzy praktyków: dr hab. n. med. Annę Klukowską
(hematolog, Warszawa), dr hab. n. med. Ewę Toporowską-Kowalską (gastroenterolog,
Łódź), dr n. med. Artura Mazura (endokrynolog, Rzeszów). Zachęcamy do wspólnej lek-
tury i nauki, oczekujemy także propozycji interesujących Państwa tematów.

Dr n. med. Małgorzata Wielopolska Prof. Wanda Kawalec
(pediatria, Otwock)

RADA NAUKOWA DZIAŁU

Dr n. med.
Małgorzata
Wielopolska
(przewodnicząca)

Dr hab. n. med.
Anna Klukowska

Dr n. med.
Artur Mazur

Dr hab. n. med.
Ewa Toporowska-
-Kowalska
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Wśród głów nych ob ja wów ze spo łu SLO na le ży wy -
mie nić: bar dzo cha rak te ry stycz ny wy gląd twa rzy, ma ło -
gło wie, za bu rze nia wzra sta nia, u chłop ców oboj nac two
rze ko me mę skie, wa dy roz wo jo we koń czyn (m.in. syn -
dak ty lia 2 i 3 pal ców stóp), wa dy ne rek (tor bie lo wa -
tość), ser ca (m.in. AVSD) i prze wo du po kar mo we go
(zwę że nie odźwier ni ka, cho ro ba Hir sch sprun ga), za bu -
rze nia neu ro lo gicz ne oraz nie do ro zwój umy sło wy, naj -
czę ściej znacz ne go stop nia. 

W le tal nym ze spo le SLO do dat ko wo ob ser wu je się
ol brzy mie nad ner cza, prze rost ko mó rek wysp Lan ger -
han sa w trzu st ce, płu ca jed no pła to we, roz sz czep pod -
nie bie nia, uszko dze nie wą tro by, za ćmę. W po je dyn czych
przy pad kach stwier dzo no na wet ho lo pro zen ce fa lię oraz
ubyt ko we wa dy koń czyn. Z uwa gi na ww. za bu rze nia
roz wo jo we ze spół SLO w swej cięż kiej po sta ci cha rak te -
ry zu je się wy so ką śmier tel no ścią – w cią gu pierw sze go
ro ku ży cia umie ra ok. 20% cho rych. 

Ko niecz ność wcze sne go roz po zna nia cho ro by ma du -
że im pli ka cje dla po rad nic twa ge ne tycz ne go, po nie waż
cho ro ba dzie dzi czy się au to so mal nie re ce syw nie, z 25%
ry zy kiem po wtó rze nia. Wła sne ba da nia prze sie wo we
wy ko na ne w po pu la cji pol skich no wo rod ków po zwa la -
ją przy pusz czać, że w na szej po pu la cji ze spół SLO jest
jed ną z naj częst szych cho rób me ta bo licz nych oraz że
czę stość wy stę po wa nia cho ro by na te re nie Pol ski mo że
być wyż sza niż w in nych po pu la cjach eu ro pej skich. Ba -
da nia pro wa dzo ne przez Za kład Ge ne ty ki Me dycz nej
IP -CZD we współ pra cy z Pol skim Re je strem Wro dzo -
nych Wad Roz wo jo wych (PRWWR), ma ją ce na ce lu
zba da nie czę sto ści cho ro by w Pol sce przez pro spek tyw -
ną iden ty fi ka cję wszyst kich no wych przy pad ków te go
ze spo łu w la tach 2006-2008 (cho ro bę pró bo wa ło roz -
po znać po nad 2000 le ka rzy, przede wszyst kim neo na -
to lo dzy i pe dia trzy), nie wy ka za ły ta kiej za leż no ści.
Przy pusz cza my, że ni ska czę stość cho ro by uzy ska na
w po wyż szych ba da niach w pew nej mie rze zwią za na
jest z fak tem bar dzo wcze snej śmier ci no wo rod ka,
przed usta le niem roz po zna nia.

Na za koń cze nie o moż li wo ściach dia gno stycz nych.
W ar ty ku le pod kre śla się wa gę roz po zna nia kli nicz ne -
go, któ re wa run ku je wy bór wła ści wej tech ni ki dia gno -
stycz nej. Cho ro by jed no ge no we (pre zen to wa ny ze spół
Mec ke la i Gru be ra oraz ze spo ły kra nio sy no sto zy czy
ze spół SLO) we ry fi ku je się za po mo cą me tod ana li zy
DNA bądź bio che micz nej/en zy ma tycz nej. W przy pad -
ku aber ra cji chro mo so mo wych, ta kich jak tri so mia 21,
tri so mia 18 i 13, wy ko rzy sty wa ne jest kla sycz ne ba -
da nie cy to ge ne tycz ne (ana li za 400-550 prąż ków
w chro mo so mach me ta fa zal nych), któ re ce chu je ma ła

roz dziel czość (nie moż na iden ty fi ko wać nie pra wi -
dło wo ści struk tu ry chro mo so mów mniej szych niż 
ok. 5 mi lio nów par za sad). Ze spo ły mi kro de le cji moż -
na pró bo wać dia gno zo wać za po mo cą tzw. tech ni ki
uzy ski wa nia du żej roz dziel czo ści ob ra zu prąż ko we go
chro mo so mów – HRT (high re so lu tion tech ni que),
któ ra roz po zna je mniej sze (tzw. sub mi kro sko po we
o wiel ko ści ok. 2-3 mi lio nów par za sad) nie pra wi dło -
wo ści struk tu ral ne chro mo so mów niż te, któ re moż na
zi den ty fi ko wać przy za sto so wa niu kla sycz nej ana li zy
chro mo so mów me ta fa zal nych. Tech ni ka HRT umoż -
li wia ba da nie chro mo so mów pro me ta fa zal nych, któ re
są o wie le dłuż sze i wy ka zu ją znacz nie bo gat szy (550-
1250 prąż ków) ob raz prąż ko wy niż chro mo so my me -
ta fa zal ne. Me to dą z wy bo ru do dia gno sty ki ze spo łów
mi kro de le cyj nych mniej szych niż 2 mi lio ny par za sad
jest tech ni ka FISH. War to pod kre ślić, że pod sta wą roz -
po zna wa nia mi kro de le cji jest wy su nię cie po dej rze nia
mi kro de le cji okre ślo ne go chro mo so mu przez kli ni cy -
stę i za sto so wa nie swo istej son dy. Wspo mi na na w ar ty -
ku le tech ni ka aCGH, czy li CGH do ma cie rzy klo nów
se kwen cji DNA, ma szan sę w przy szło ści stać się me -
to dą z wy bo ru przy po szu ki wa niu wszel kich zmian
w ge no mie. Jak do tych czas ma jed nak ogra ni czo ne zna -
cze nie dia gno stycz ne, po nie waż nie jest do stęp na
w więk szo ści la bo ra to riów ze wzglę du na bar dzo wy so -
kie kosz ty. 

W sta wia niu roz po zna nia i na stęp nie wy bo rze od -
po wied niej tech ni ki dia gno stycz nej we ry fi ku ją cej to
roz po zna nie, zro zu mie niu isto ty cho ro by, pod ję ciu od -
po wied niej te ra pii i udzie le niu rze tel nej po ra dy ge ne tycz -
nej, po ma ga ją nam ko mer cyj nie do stęp ne kom pu te ro we
pro gra my dia gno stycz ne (PO SSUM/OSSUM, LDD:
Lon don Dys mor pho lo gy Da ta ba se) oraz po wszech nie
do stęp ne stro ny in ter ne to we de dy ko wa ne tym za gad nie -
niom (Pub Med, OMIM, Ge ne Re views).
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