Lista chorob jednogenowych wykrywanych przez VERAgene

Jednostka
chorobowa

Niedobér
karboksylazy 3-
metylokrotonylo-CoA
1

Niedobor
karboksylazy 3-
metylokrotonylo-CoA
2

Wplyw na jakos¢Podstawowe informacje

duzy

duzy

Niedobér karboksylazy 3-
metylokrotonylo-CoA 1 (niedobér 3-
MCC) to dziedziczna choroba, w
ktérej organizm nie jest w stanie
metabolizowa¢ aminokwasu (budulca
biatka) zwanego leucyng. U
niektérych dzieci z niedoborem 3-
MCC objawy pojawiajg sie w okresie

niemowlectwa lub wczesnego
dziecinstwa, jednak  najnowsze
badania  wskazujg, ze wiele
noworodkow obecnie

diagnozowanych dzieki badaniom
przesiewowym pozostaje
bezobjawowych. W niedoborze 3-
MCC mogg wystgpi¢ epizody
.przetomu metabolicznego”. Do jego
objawow nalezg: brak apetytu,
spadek energii, drazliwo$é, ogodina
stabos$¢, nudnosci oraz/lub wymioty.
Nieleczony przetom metaboliczny
moze prowadzi¢ do opodznienia
rozwoju, napadow drgawkowych,
Spigczki a nawet $mierci. Za 3-MCC-
1 odpowiedzialne sg mutacje w genie
MCCC1. W ramach leczenia mozna
wprowadzi¢ diete  ograniczajaca
spozycie leucyny oraz odpowiednig
suplementacje.

Niedobér karboksylazy 3-
metylokrotonylo-CoA 1 (niedobdr 3-
MCC) to dziedziczna choroba, w ktérej
organizm nie jest w  stanie
metabolizowa¢ aminokwasu (budulca
biatka) zwanego leucyna. U niektérych
dzieci z niedoborem 3-MCC objawy
pojawiajg sie w okresie niemowlectwa
lub wczesnego dziecihAstwa, jednak
najnowsze badania wskazuja, ze wiele
noworodkow obecnie diagnozowanych
dzieki badaniom przesiewowym
pozostaje bezobjawowych. W
niedoborze 3-MCC mogg wystgpi¢
epizody ,przetomu metabolicznego”.
Do jego objawéw nalezg: brak apetytu,
spadek energii, drazliwos¢, ogolna
stabo$¢, nudnosci oraz wymioty.
Nieleczony  przetom  metaboliczny
moze prowadzi¢c do opdznienia
rozwoju, napadow  drgawkowych,
$pigczki a nawet Smierci. Za 3-MCC-2

Objawy

Ostre stluszczenie watroby,
hipotonia uogdlniona,
nieprawidtowy wzrost i rozwoj,
ketonuria, $pigczka, wygérowane
odruchy, zmienny fenotyp
kliniczny, hipoglikemia,
epizodyczna kwasica
metaboliczna, obnizenie poziomu
rozwoju intelektualnego,
heterogenne, ostra
hiperamonemia, ospatosc¢,
wymioty, opistotonus, napady
drgawkowe, opéznienie ogdlnego
rozwoju, trudnosci z karmieniem
w wieku niemowlecym.

Hipotonia uogdlniona,
tojotokowe zapalenie skory,
trudnosci z karmieniem,
uposledzenie wzrastania,
$pigczka, wygérowane
odruchy, hiperglicynuria,
zmienny fenotyp kliniczny,
obnizenie poziomu rozwoju
intelektualnego,
heterogenny, kwasica
metaboliczna, ostra
hiperamonemia, tysienie,
organiczna acyduria,
ospatosc¢, wymioty, kwasica
ketonowa, opistotonus,
atrofia miesni szkieletowych,
niedobor karboksylazy
propionylowej, napady
drgawkowe, opéznienie
0golnego rozwoju.



Abetalipoproteinemia

Artrogrypoza,
opdznienie rozwoju
psychicznego, napady
drgawkowe

duzy
(umiarkowany)

duzy

odpowiedzialne sg mutacje w genie
MCCC2. W ramach leczenia mozna
wprowadzié¢ diete ograniczajacg
spozycie leucyny oraz odpowiednig
suplementacije.

Abetalipoproteinemia to choroba, w
przebiegu ktérej dochodzi do
zaburzenia wchifaniania tluszczow,
cholesterolu oraz rozpuszczalnych w
ttuszczach witamin. Objawy
podmiotowe i przedmiotowe pojawiajg
sie w pierwszych miesigcach zycia i
mogg  obejmowa¢  zahamowanie
wzrostu, biegunke, akantocytoze oraz
nieprawidtowy stolec. W pdzniejszych
latach dziecifstwa mogg rozwingé sie
powiktania neurologiczne, potencjalnie
prowadzgce do spowolnienia rozwoju
intelektualnego, ostabienie koordynac;ji
miesniowej, postepujgca ataksja oraz
zaburzenie wzroku okreslane mianem
zwyrodnienia barwnikowego.
Wiegkszos¢ objawow choroby
spowodowana jest uposledzeniem
wchfaniania i transportu witaminy E.
Abetalipoproteinemie wywotujg
mutacje w genie MTTP. Wczesne
wykrycie, podawanie wysokodawkowej
witaminy E oraz suplementacja
sredniofancuchowych kwasow
ttuszczowych mogg spowolni¢ rozwdj
nieprawidtowosci ukfadu nerwowego.
Dla wiekszosci chorych, u ktorych
chorobe zdiagnozowano wczesnie,
diugoterminowe rokowanie jest
wzglednie dobre. Nieleczona
abetalipoproteinemia moze
powodowaé przedwczesng $mierc.

Spektrum zaburzen autystycznych —
epilepsja — zespot artrogrypozy to wady
wrodzone zwigzane z zaburzeniami N
glikozylacji. Charakterystyczne objawy
schorzenia to sztywnos¢ konczyn
(tagodny przykurcz zgieciowy palcow,

nieprawidtowosci paliczkow
dystalnych, deformacja typu ftabedziej
szyi), retro/mikrognacija, ogolna

hipotonia miesniowa, op6zniony rozwoj
psychoruchowy, zaburzenia ze
spektrum autyzmu (opdznienie mowy,
nieprawidtowe uzywanie mowy,
trudnosci w inicjowaniu, rozumieniu
oraz podtrzymywaniu interakcji
spotecznych, ograniczona komunikacja
niewerbalna, powtarzanie czynnosci),

Retinopatia, demielinizacja
osrodkowego uktadu nerwowego,
abetalipoproteinemia,
demielinizacja obwodowego
uktadu nerwowego, zwyrodnienie
barwnikowe siatkowki,
zaburzenia wchianiania ttuszczu,
ataksja, akantocytoza.

Nieprawidtowosci uktadu
szkieletowego, artrogrypoza,
zwichniecie stawu biodrowego,
mikro/retrognacja, palce
miotkowate, zwichniecie stawu
kolanowego, kamptodaktylia,
skolioza, dysplazja stawu
biodrowego, matogtowie,
nieprawidtowe dziatanie uktadu
nerwowego, hiepetnosprawnosc
intelektualna, napady
drgawkowe, zachowania
autystyczne, opoznienie
0golnego rozwoju,
nieprawidtowosci konczyn i
miesni, uogdlniona hipotonia,
nieprawidtowosci tkanki tgcznej,



Autosomalnie
recesywna
wielotorbielowato$¢
nerek

Zespot Bardeta-
Biedla

duzy

duzy (utrata
wzroku)

napady drgawkowe, matogtowie oraz
lekka do umiarkowane;j
niepetnosprawnosé¢ intelektualna
uwidaczniajgca sie z wiekiem. Chorobe
wywotujg mutacje w genie SLC35A3.

Autosomalnie recesywna
wielotorbielowato$¢ nerek (ARPKD) to
choroba genetyczna, ktora
charakteryzuje sie obecnoscig stale
rosngcych  torbieli na  nerkach
(prowadzgcych do  niewydolnosci
narzadu) oraz watrobie a takze
nieprawidtowosciami w funkcjonowaniu
innych narzadow, w tym naczyn
krwionosnych w moézgu i sercu.
Nasilenie choroby moze by¢ rézne.
Poniewaz objawy ARPKD bardzo
czesto pojawiajg sie juz w zyciu
ptodowym, choroba czesto jest
nazywana wielotorbielowatoscig nerek
typu dzieciecego. Jednak u niektorych
jej przebieg jest bezobjawowy az do
poéznego dziecinstwa lub nawet
dorostosci. U dzieci urodzonych z
ARPKD czesto, cho¢ nie zawsze,
dochodzi do niewydolnosci nerek
jeszcze przed osiggnieciem wieku
dorostego. Noworodki z najciezszag
postacig choroby umierajg w kilka
godzin lub dni po urodzeniu na skutek
zaburzen oddychania i niewydolnosci
oddechowej. U wszystkich pacjentow
obserwuje sie bliznowacenie watroby.
Chorobe wywotujg mutacje w genie
PKHD1. Niektére objawy mozna
kontrolowa¢ stosujgc leki, antybiotyki,
odpowiednig diete oraz hormony
wzrostu.

Zesp6t Bardeta-Biedla (BBS) to
choroba dziedziczna obejmujgca wiele
czesci ciata. Wsréd
charakterystycznych objawow
schorzenia wymienia sie postepujgce
pogarszanie wzroku wywotane

dystrofig czopkowo-precikows,
obecno$¢ dodatkowego palca badz
palcéw (polidaktylia), otytosc¢,

obnizenie funkcji gonad meskich
(hipogonadyzm), zaburzenie funkgcji
nerek oraz trudnosci w uczeniu sie.
Wiadomo, ze zespdt Bardeta-Biedla
wywotujg mutacje w co najmniej 14
genach. Zespd6t Bardeta-Biedla 12

nieprawidtowosci w budowie
gtowy i szyi.

Zylaki przetyku, niewydolno$¢
nerek, nadcisnienie wrotne,
torbiele nerek, wtdknienie
okotowrotne, odwodnienie,
torbiele watroby i trzustki,
dysmorfia (fenotyp-Potter),
powiekszenie nerek,
powiekszenie sledziony, $mier¢
w okresie noworodkowym,
matowodzie, dysplazja
wielotorbielowata nerek,
widknienie tkanki
srédmigzszowej nerek,
hipoplazja ptuc, brak
zréznicowania korowo-
rdzeniowego nerek,
powiekszenie watroby.

Dystrofia czopkowo-precikowa,
ostabienie zdolnosci
poznawczych, otytos¢,
zaburzenie funkcji nerek,
hipogonadyzm, polidaktylia.



Talasemia beta bardzo duzy

Niedobér umiarkowany

butyrylocholinesterazy (stosowanie
srodkéw
znieczulajgcych)

powodujg mutacje genu BBS12.
Leczenie ma charakter objawowy.

Talasemia beta to  zaburzenie
przeptywu  krwi  polegajgce na
obnizonej produkcji hemoglobiny przez
organizm. Niski poziom hemoglobiny
prowadzi do niedoboru dojrzatych
krwinek czerwonych oraz, co za tym
idzie, niewystarczajacej ilosci tlenu w
organizmie. Osoby chore na talasemie
beta cierpig na anemie, ktéra przejawia
sie gtdwnie bladoscig, ostabieniem i
meczliwoscig, ale niesie ze soba
réwniez duzo powazniejsze
konsekwencje. Ciezka postac talasemii
beta nosi nazwe ,talasemii major” lub
~niedokrwistosci Cooleya”, nieco
Izejsza zas$ znana jest jako ,talasemia
intermedia”. Talasemie beta wywotujg
mutacje w genie HBB. U oséb z jedng
mutacjg w genie HBB moze nie dojs¢
do wystgpienia objawow lub objawy
mogag by¢ bardzo tagodne. Taka postaé
choroby to talasemia minor. Leczenie
zalezy od postaci choroby i moze
obejmowaé transfuzje, suplementacje
kwasu foliowego, chelatacje zelaza
oraz/lub przeszczepienie szpiku
kostnego (jedyna metoda catkowitego
wyleczenia choroby).

Niedobdr butyrylocholinesterazy to
choroba powodujgca zwiekszong
wrazliwosé na okreslone leki
zwiotczajgce miesnie wykorzystywane
do znieczulenia ogdlnego (estry
choliny). Leki te zwiotczajg miesnie
ruchowe i oddechowe. W warunkach
prawidtowych  miednie  odzyskujg
zdolnos¢ ruchu w ciagu kilku minut po
podaniu lekéw. Osoby cierpigce na
niedobdr butyrylocholinesterazy jednak
mogg nie by¢ w stanie samodzielnie
oddychac lub poruszac sie nawet przez
kilka godzin i wymagajg wentylacji
mechanicznej do czasu wydalenia
substancji przez organizm. Dodatkowo
osoby takie mogg  przejawiac
zwiekszong wrazliwos¢ na inne rodzaje
lekéw i wykorzystywane w rolnictwie
pestycydy. Niedobér
butyrylocholinesterazy moze mieé
charakter wrodzony (genetyczny) lub
nabyty. Wrodzong odmiane schorzenia
wywotujg mutacje w genie BCHE.
Przyczyn nabytego niedoboru

Obnizony wskaznik syntezy
beta/alfa, niedokrwistos¢
mikrocytarna hipochromiczna,
nieprawidtowy poziom
hemoglobiny.

Bezdech, zaburzenia
metaboliczne/homeostazy.



Choroba Canavan duzy

Choreoakantocytoza umiarkowany

Zespot Criglera-
Najjara, Typ |

butyrylocholinesterazy jest wiele, w tym
przewlekte zakazenie, choroby nerek
lub watroby, niedozywienie, powazne
poparzenia, rak lub niektore leki.

Choroba Canavan to schorzenie
dziedziczne prowadzgce do
postepujgcego uszkodzenia komorek
nerwowych w mobzgu, nalezgce do
grupy choréb zwanych
leukodystrofiami. Leukodystrofie
charakteryzujg sie zaburzeniami
wzrostu lub funkcjonowania otoczki
mielinowej, czyli ttuszczowej substanciji
ostaniajgcej widkna nerwowe. Chorobe
Canavan wywotujg mutacje w genie
ASPA. Cho¢ odnotowuje sie jg wsréd
0s6b o roznym pochodzeniu etnicznym,
najwiecej przypadkéw dotyczy Zydéw
Aszkenazyjskich (z Europy wschodniej
i Srodkowej) oraz Saudyjczykow.

Choreoakantocytoza to schorzenie z
grupy choréb zwanych
neuroakantocytozami  objawiajgcych
sie problemami neurologicznymi i
nieprawidtowosciami w budowie
czerwonych krwinek. Spektrum
objawoéw obejmuje ruchy mimowolne

(plgsawica), nieprawidtowy,
gwiazdkowaty  ksztatt czerwonych
krwinek (akantocytoza) oraz

mimowolne napinanie miesni (dystonia)
np. konczyn, twarzy, jezyka oraz
gardfa. Choreoakantocytoza  jest
powodowana przez mutacje w genie
VPS13A. Dostepne aktualnie leczenie
nie zapobiega postepowi choroby ani
go nie spowalnia i jest ukierunkowane
na tagodzenie dolegliwosci chorych.

Zespot Criglera-Najjara typu | jest
chorobg genetyczng, w przebiegu
ktorej organizm nie posiada zdolnosci
rozktadania bilirubiny,  substancji
wytwarzanej przez watrobe. Rozwija
sie, kiedy enzym, ktéry u zdrowych
0so6b przeksztatca bilirubine w tatwg do
wydalenia postac, nie dziata
prawidtowo. Bez niego bilirubina moze
gromadzi¢ sie w ciele prowadzgc do
z6ttaczki oraz uszkodzenia moézgu,
miesni i nerwéw. Zespdt Criglera-
Najjara typu 1 powodujg mutacje genu
UGT1Al. Leczenie polega na
regularnej fototerapii przez cate zycie
chorego. Wspomagajgco stosuje sie

Demielinizacja OUN, atrofia
mozgu, utrata wzroku, oczoplas,
zanik nerwu wzrokowego,
aplazja/hipoplazja obejmujgca
osrodkowy uktad nerwowy,
makrocefalia, regres w rozwoju,
uposledzenie stuchu, opdéznione
zarastanie ciemigczka
przedniego, opistotonus,
hipotonia miesniowa, uogdlnione
napady drgawkowe.

Ostabienie sity miesni konczyn,
samookaleczanie jezyka i ust na
skutek mimowolnych ruchoéw,
leki, akantocytoza, agresja,
demencja, slinienie sie, tiki,
neuropatia czuciowa, dystonia,
wzrost poziomu fosfokinazy
kreatynowej, postepujacy,
zmiany nastroju, drgawki, atrofia
jadra ogoniastego, uposledzenie
wymowy, postepujgce,
choreoatetoza, psychoza,
odhamowanie, stopa wydrgzona,
dysfagia, obnizenie odruchéw,
zmiany osobowosci, dyskineza w
obrebie gtowy, parkinsonizm,
zanik miesni szkieletowych,
catkowite zniesienie odruchéw.

Zazébtcenie powtok skornych,
zé6lttaczka jgder kresomozgowia,
z6ttaczka wywotana przez
bilirubing posrednia,
encefalopatia.



Mukowiscydoza bardzo duzy

Trombofilia (czynnik umiarkowany
V Leiden)

Niedobér czynnika XI duzy

transfuzje krwi oraz zwigzki wapnia.
Ponadto u niektorych pacjentow
podejmuje sie decyzje o]
przeszczepieniu watroby.

Mukowiscydoza (CF) to choroba
genetyczna, w ktérej $luz zalega w
narzadach, gtéwnie w plucach i
trzustce, zatykajgc je. Do objawow
choroby zalicza sie bardzo stony smak
skory, uporczywy Kkaszel, czeste
zakazenia ptuc, w tym zapalenia ptuc i
oskrzeli, Swisty Ilub skrocenie i
sptycenie oddechu, wolne tempo
wzrostu, ubytek masy ciata, czesto
ttuszczowy, luzny stolec lub problemy z
perystaltykg jelit oraz bezptodnosé (u
mezczyzn). Z czasem zalegajacy $luz i
zakazenia mogg prowadzi¢ do trwatego
uszkodzenia ptuc, w tym do
powstawania tkanki bliznowatej
(zwidknienie) oraz torbieli w ptucach.
Mukowiscydoze wywotuja mutacje w
genie CFTR. Leczenie jest uzaleznione
od objawow i zwykle obejmuje terapie
oddechowa, wziewy, suplementacje
enzymoéw trzustkowych, stosowanie
suplementéw diety itd. W USA do
obrotu dopuszczono nowsze leki
zwane modulatorami CFTR. Trwajg
badania nad znalezieniem leku na
mukowiscydoze.

Trombofilia (czynnik V Leiden) to
genetyczna sktonnos¢ do powstawania
zakrzepdw. Niemniej jednak szacuje
sie, ze u 95% os6b z czynnikiem V
zakrzep nigdy nie wystgpi. Zakrzepy
zwykle tworzg sie w konhczynie dolnej
(zakrzepica zyt gtebokich) lub ptucach
(zator tetnicy ptucnej). Czynnik V
Leiden to nazwa specyficznej mutacji w
genie F5, odgrywajgcego ogromng role
w procesie krzepniecia krwi po urazie.
Mozna odziedziczy¢ jedng lub dwie
kopie zmutowanego genu czynnika V
Leiden.

Niedobér czynnika XI jest zaburzeniem
krzepniecia krwi. Cierpigce na niego
osoby moga doswiadczaé trudnosci z

zatamowaniem krwawienia po
ekstrakcji zeba, urazach
mechanicznych lub zabiegach

chirurgicznych. Dodatkowo, kobiety z
niedoborem czynnika XI mogg mieé
obfite miesigczki lub silne krwawienie w

Hiperkalciuria, nieptodno$¢ u
mezczyzn, podwyzszone
stezenie chlorkéw w pocie,
uposledzenie wzrastania, serce
ptucne, odwodnienie, egzokrynna
niewydolnos¢ trzustki, marskosc
zo6fciowa, przewlekfa choroba
ptuc, nawracajgce zakazenia
oskrzelowo-ptucne, wypadanie
odbytu, niedroznos¢ smotkowa,
dusznica, rozstrzenie oskrzeli,
nawracajgce zapalenia ptuc.

Zakrzepy (zakrzepica zyt
gtebokich lub zatorowos¢ ptucna)
skutkujgce bélem, tkliwoscig i
opuchlizng konczyn dolnych,
zwiekszona cieptota lub
zaczerwienienie jednej konczyny,
kaszel, bél w klatce piersiowej,
skrécenie i sptycenie oddechu
lub przyspieszone oddychanie
lub bicie serca.

Wydtuzony czas czesciowej
tromboplastyny po aktywacji,
niska aktywnos¢ czynnika XlI,
wydtuzony catkowity czas
krzepniecia krwi.



Rodzinna
dysautonomia

Rodzinna bruceloza

umiarkowany

umiarkowany

okresie poporodowym. U osbéb z tym
schorzeniem i ich rodzin obserwuje sie
zmienne wzorce krwawien a ryzyka
krwawienia nie da sie przewidzie¢ na
podstawie poziomu czynnika Xl
(czynnika krzepniecia) we krwi. Choé¢
niedobdr czynnika XI moze dotyczyé
0s6b o réznym pochodzeniu etnicznym,
najwiecej przypadkoéw odnotowuje sie
wsrod Zydow Aszkenazyjskich.
Schorzenie jest zazwyczaj
dziedziczone a jego przyczyng sa
zmiany (mutacje) w genie F11.
Leczenie przewaznie wdraza sie
wylgcznie w okresach wzmozonego
ryzyka na wystgpienie krwawienia (np.
zabieg chirurgiczny) i moze obejmowac
stosowanie $wiezo mrozonego osocza

oraz/lub lekoéw antyfibrynolitycznych
(poprawiajagcych  krzepliwos¢). W
niektérych  krajach  dostepne sa

koncentraty czynnika XI.

Rodzinna dysautonomia, zwana takze
dziedziczng  neuropatia  czuciowa
autonomiczng typu I, to
uwarunkowana genetycznie choroba,
gdzie proces chorobowy wplywa na
rozwoj i przezycie komorek nerwowych.
Dochodzi w niej do zaburzenia
funkcjonowania komorek
autonomicznego uktadu nerwowego,
ktéry nadzoruje mimowolne funkcje

organizmu, a wiec trawienie,
oddychanie, produkcje tez oraz
regulowanie ciSnienia tetniczego i
temperatury ciata. Rodzinna

dysautonomia dotyczy takze ukfadu
zmystéw kontrolujgcego czucie smaku,
bolu, ciepta i zimna. Przyczyng choroby
sg mutacje genu IKBKAP.

Rodzinna bruceloza (goraczka
Srodziemnomorska) to choroba
uwarunkowana dziedzicznie, dla ktorej
charakterystyczne sg epizody

Martwica aseptyczna,
niewydolnos¢ nerek, zmetnienie
rogowki, zmniejszone
wydzielanie potu, nadcisnienie,
zanik nerwu wzrokowego,
hiponatremia, brak wydzielania
tez, krotkowzrocznosc,
nawracajgce zakazenia uktadu
oddechowego, nieprawidtowosci
optucnej, nieprawidtowosci w
obrazie elektromiografii,
opodzniony wzrost,
nieprawidtowosci otrzewnej,
niedocisnienie ortostatyczne,
hipertermia ztosliwa, ataksja,
drgawki, refluks zotgdkowo-
przetykowy, hipotonia miesniowa,
uposledzone odczuwanie bdlu,
erozja rogéwki, zaburzenia
zachowania, nieprawidtowa
morfologia zrenicy, tachykardia,
nawracajgce ztamania,
nadmierna potliwosg¢,
nieprawidtowy chéd,
réznobarwnos¢ teczéwki,
obnizenie odruchow, osteoliza,
glomerulopatia, akrocyjanoza,
skolioza, trudnosci z karmieniem
w okresie niemowlecym.

Niewydolnos¢ nerek, amyloidoza
nerek, bdle stawowe, proces
zapalny stawow, leukocytoza,
zapalenie osierdzia, epizody



(goraczka
$rédziemnomorska)

Niedokrwistosé
Fanconiego wywofana
mutacjami w genie
FANCG

Nieketonowa
hiperglicynemia
wywotana mutacjami
w genie GLDC

duzy

bardzo duzy

bolesnych stanéw zapalnych bfony
wyscietajgcej jame brzuszng (zapalenie
otrzewnej), blony otaczajgcej ptuca
(zapalenie optucnej) oraz stawéw (bdle
stawowe oraz, sporadycznie, zapalenie
stawow). Epizodom tym
niejednokrotnie towarzyszy gorgczka a
czesto takze charakterystyczna
wysypka wokot kostek. Pierwsze
objawy pojawiajg sie zwykle w okresie
dziecinstwa lub w wieku nastoletnim,
cho¢ moga ujawni¢ sie dopiero w
pozniejszych latach. Pomiedzy
poszczegdlnymi  epizodami  chory
zwykle nie  odczuwa  zadnych
dolegliwosci zwigzanych z choroba.
Rodzinng bruceloze wywotujg mutacje
w genie MEFV. Celem leczenia jest
kontrola objawow, zwykle poprzez
stosowanie leku zwanego kolchicyna.
Bez leczenia gorgczka
srodziemnomorska moze prowadzi¢ do
niewydolnosci nerek wywotane;j
nagromadzeniem sie biatek
(amyloidoza).

Niedokrwisto$¢ Fanconiego to
uwarunkowana genetycznie postac
niedokrwistosci przebiegajgca z
nieprawidtowosciami szpiku kostnego i
skutkujgca  obnizeniem  produkcji
wszystkich typéw komorek krwi. Osoby
cierpigce na to schorzenie posiadajg
nizszg liczbe  krwinek  biatych,
czerwonych i ptytek krwi (komorek
usprawniajgcych krzepniecie) niz ludzie
zdrowi. Przy niskim poziomie biatych
krwinek moze dochodzi¢ do zakazenh;
brak krwinek czerwonych z Kkolei
prowadzi do niedokrwistosci a
obnizona zawarto$¢ ptytek krwi do
nadmiernego krwawienia.
Niedokrwistos¢ Fanconiego, grupa
komplementarna G, moze by¢
wywotywana mutacjami w FANCG.
Jedyng terapig majgcg na celu
skutecznie wyleczenie w przypadku
probleméw z krwig jest przeszczep
hematopoetycznych komorek
macierzystych.

Nieketonowa hiperglicynemia to
choroba metaboliczna o podtozu
genetycznym, ktéra polega na
nadmiernym odktadaniu sie
aminokwasu zwanego glicyng. Glicyna
jest przekaznikiem chemicznym

goraczki, splenomegalia, zespot
nerczycowy, zapalenie opon

maozgowo-rdzeniowych, bol
brzucha, zapalenie optucnej,
zapalenie otrzewnej,
podwyzszenie predkosci

opadania krwinek czerwonych,
hepatomegalia.

Liczne plamy na skérze o kolorze
kawy z mlekiem,
nieprawidtowosci w budowie
kciuka, niedokrwistosc,
neutropenia, matoocze,
biataczka, mielodysplazja,
opodznienie wzrostu,
matoptytkowo$¢, matogtowie,
zaburzenia stabilnosci
chromosomow.

Uogdlniona hipotonia, agresywne
zachowania, drazliwos¢,
mioklonia, wzmozone odruchy,
podwyzszone stezenie glicyny w
moczu, nadpobudliwos$¢, smieré
w wieku niemowlecym,



transmitujgcym sygnaty w moézgu. W
zaleznosci od objawow i momentu
ujawnienia sie choroby, wyrdznia sie
kilka postaci:

Klasyczna postaé noworodkowa
(najczestsza): Objawy
pojawiajg sie w ciggu kilku
pierwszych dni zycia i obejmujg
problemy z karmieniem, brak
energii  (letarg), obnizenie
napiecia miesniowego
(hipotonie), czkawke, problemy
z oddychaniem, drgawki oraz

Spigczke.
o Posta¢ wieku niemowlecego:
Objawy wystepuja po

ukonczeniu 6 miesigca zycia.
Nalezg do nich: niedorozwdj
intelektualny,  nieprawidtowe

ruchy oraz problemy
behawioralne.
. Pozne ujawnienie sie

pierwszych objawoéw: Choroba
manifestuje sie napieciem lub

sztywnoscig nég lub rak
(diplegia spastyczna) oraz
utratg wzroku na skutek
uszkodzenia nerwu
wzrokowego (zanik  nerwu
wzrokowego).

. Posta¢ przejsciowa: Objawy
przypominajg te

charakterystyczne dla postaci
klasycznej, przy czym poziom
glicyny moze sie normowac a
pozostate objawy ustepowac z
czasem.

Nieketonowa hiperglicynemia  jest
wywotywana zmianami (mutacjami) w
genach GLDC skutkujgcymi niedoborem
enzymu odpowiedzialnego za rozktad
glicyny. Rozpoznanie stawia sie na
podstawie objawow, wysokiego poziomu
glicyny oraz niedoboru enzymu i badan
genetycznych. W leczeniu stosuje sie
benzoesan sodu, ktéry obniza poziom
glicyny, antagonistéw receptoréw NMDA
(N-metylo-D-asparaginianu), leki
antydrgawkowe oraz diete ketogeniczna.
Okoto potowa dzieci z klasyczng postaciag
choroby umiera w ciggu kilku pierwszych
tygodni zycia. U pozostatych obserwuje
sie opoznienia w rozwoju motorycznym,
bardzo matg glowe, drgawki oraz
sztywnos¢. W postaci przejsciowej
objawy mogg z czasem ustepowac.

nadmierne pobudzenie,
niepetnosprawnos¢ intelektualna,
letarg, encefalopatia,
nawracajgca czkawka,
impulsywno$¢, hiperglicynemia,
napady drgawkowe, agenezja
ciata modzelowatego.



Choroba
spichrzeniowa
glikogenu, Typ 3

Choroba
spichrzeniowa
glikogenu Typ 7

duzy

duzy

Choroba spichrzeniowa glikogenu typu
3 (GSDIll) to dziedziczne schorzenie
wywotane nagromadzeniem sie
glikogenu w komérkach ciata. Ztogi te
uposledzajg funkcje narzgdow i tkanek,
w szczegolnosci watroby oraz miesni.
Objawy zazwyczaj pojawiajg sie w
okresie  niemowlecym i mogag
obejmowaé hipoglikemie,
hiperlipidemie (nadmiar ttuszczéw we
krwi) a takze podwyzszone stezenie
enzymow watrobowych; w pézniejszym
okresie moze pojawi¢ sie
hepatomegalia oraz przewlekta
choroba watroby (marskos¢)
prowadzaca do niewydolnosci tego
narzadu. U niektérych oséb choroba
skutkuje niskorostoscig oraz rozwojem
tagodnych guzéw w watrobie zwanych
gruczolakami. GsDllI wywotujg
mutacje w genie AGL. Leczenie
standardowo obejmuje diete
wysokobiatkowg z  suplementacjg
skrobi kukurydzianej, ktorej celem jest
utrzymanie prawidtowego poziomu
glukozy we krwi. GSDIII dzieli sie na
kilka podtypow (IlIA, 11IB, 1lIC oraz llID).
Podtypy IlIA i IlIC obejmujg gtéwnie
watrobe i miesnie, podczas gdy
podtypy llIB i lIC zwykle dotyczg tylko
watroby.

Choroba spichrzeniowa glikogenu typu
7 (GSD7) to schorzenie uwarunkowane
genetycznie, w ktérym organizm nie
posiada zdolnosci rozktadania
glikogenu (cukru zlozonego) w
komdrkach miesniowych. Poniewaz
glikogen jest niezwykle waznym
zrodtem energii, funkcjonowanie
komérek miesniowych moze byé
zaburzone. Ciezko$¢ zaréwno samej
choroby jak i jej objawdéw jest roézna,
jednak do charakterystycznych cech
nalezg ostabienie miesni i sztywnos¢,
bolesne skurcze mie$niowe, nudnosci i
wymioty a takze/lub mioglobinuria
(obecnos¢é mioglobiny w moczu) po
umiarkowanym i intensywnym wysitku
fizycznym. Objawy zwykle ustepujg po
odpoczynku. GSD7 jest przewaznie
diagnozowana w dziecinstwie,
jednakze w rzadkich przypadkach
pierwsze objawy mogg pojawiacC sie w
okresie niemowlectwa lub w wieku
dojrzatym. U oséb, u ktérych choroba

Gteboko osadzone oczy, wklesty
grzbiet nosa, retruzja srodkowej
czesci twarzy, przerost komor,
cienka warga goérna,
kardiomiopatia, podwyzszony
poziom transaminaz (enzymow
watrobowych), szeroki koniuszek
nosa, ostabienie sity migsniowe;j,
hipoglikemia, podwyzszony
poziom fosfokinazy kreatynowej
W surowicy, sptaszczenie
policzkéw, niskorostosé,
powiekszenie watroby,
zwidknienie watroby,
hiperlipidemia, miopatia,
neuropatia dystalna.

Kamica zétciowa, mioglobinuria
wywotana wysitkiem fizycznym,
obnizone stezenie 2,3-
difosfoglicerynianu w
erytrocytach, retikulocytoza,
anemia hemolityczna, zmiennosé
ekspresji, ostabienie sity
migsniowej, nietolerancja
wysitku, podwyzszona zawartos¢
glikogenu w miesniach,
z6ttaczka, dna, skurcze miesni
wywotane wysitkiem fizycznym,
podwyzszony poziom bilirubiny
catkowite;.



Zespot GRACILE

Wtretowe zapalenie
miesni, Typ 2

umiarkowany

ujawnia sie w niemowlectwie moga
rozwing¢ sie dodatkowe objawy, takie
jak hipotonia (ostabienie napiecia
migsniowego), kardiomiopatia oraz
problemy z oddychaniem, ktére czesto
skracajg dlugo$c¢ zycia (mniej niz 1 rok).
Chorobe wywotujg zmiany (mutacje) w
genie PFKM. Medycyna nie zna
skutecznego sposobu leczenia
schorzenia, jednak pacjentom zaleca
sie unikanie intensywnych ¢wiczen i
positkdbw bogatych w weglowodany.

Zespot  GRACILE jest chorobg
metaboliczng uwarunkowang
genetycznie. Skrét (growth retardation,
aminoaciduria, cholestasis, iron
overload, lactacidosis, and early death)
w . angielskim oznacza ograniczenie
wzrostu — aminoacydurie — cholestaze
- przetadowanie zelazem — kwasice
mleczanowg — wczesng smier¢. Dzieci
z tg chorobg sg w chwili narodzin
bardzo mate i szybko dochodzi u nich
do zagrazajagcych zyciu powiktan. W
pierwszych dobach zycia w ich
krwiobiegu odktada sie kwas mlekowy
(kwasica mleczanowa) a w moczu
aminokwasy (aminoacyduria). Ponadto
dochodzi do uposledzenia
odprowadzania zétci z  watroby
(cholestaza) i podwyzszenia poziomu
zelaza we krwi. Nie istniejg konkretne
cechy fizyczne charakterystyczne dla
choroby. Pomimo stosowania leczenia
zasadami, okoto potowa dzieci z
zespotem GRACILE zyje zaledwie kilka
dni. Pozostate nie dozywajg 4 miesiecy.
Zespot GRACILE wywotujg mutacje w
genie BCS1L. Gen ten jest
odpowiedzialny za przekazywanie
polecen niezbednych mitochondriom w
komodrkach do produkcji energii.

Wtretowe zapalenie miesni typu
drugiego, znane tez pod nazwag
wrodzonej miopatii wtretowej (HIBM),
miopatii zwigzanej z mutacjg w genie
GNE, dystalnej miopatii z obrzezonymi
wakuolami oraz miopatii Nonaki jest
chorobg  genetyczng  obejmujgcyg
gtéwnie miesnie szkieletowe (miesnie
biorgce udziat w ruchu). Typowe dla
zaburzenia jest osfabienie  sity
miesniowej pojawiajgce sie w okresie
pdznego dorastania lub we wczesnej
dorostosci, ktoére pogtebia sie z

Podwyzszony poziom ferrytyny w
surowicy, hipotonia
noworodkowa, przewlekfa
kwasica mleczanowa,
zahamowanie
wewnagtrzmacicznego rozwoju
ptodu, aminoacyduria,
podwyzszony poziom
pirogronianu w surowicy,
podwyzszony poziom zelaza,
cholestaza.

Obrzezone wakuole, pojawienie
sie pierwszych objawow w wieku
dorostym, w elektromiogramie
nieprawidtowosci miesniowe,
ostabienie migsni
proksymalnych, nieprawidtowy
chéd, podniesiony poziom
fosfokinazy kreatynowej w
surowicy, atrofia obreczowo-
konczynowa, ostabienie sity
miesniowej obreczy biodrowej i
barkowej oraz konczyn, ztogi



Kwasica duzy
izowalerianowa

Zespot Joubert, Typ 2 duzy

czasem. Pierwsze objawy wystepujg
zwykle po 20 lub 30 roku zycia i mogg
obejmowaé trudnosci z bieganiem i
chodzeniem, potykanie sig, ostabienie
sity palca wskazujgcego a takze czestg
utrate réwnowagi. Wtretowe zapalenie
migsni typu 2 wywotuja mutacje w
genie GNE. Leczenie ma charakter
przede wszystkim objawowy.

Kwasica izowalerianowa (IVA) to
acyduria organiczna, w przebiegu
ktérej organizm ma problemy z
rozktadem dostarczanego z
pozywieniem aminokwasu zwanego
leucyna. Spektrum objawow
subiektywnych i obiektywnych jest
szerokie: od bardzo tagodnych po
zagrazajgce  zyciu. W  ciezkich
przypadkach objawy ujawniajg sie w
ciggu kilku pierwszych dni zycia i
obejmujg trudnosci z karmieniem,
wymioty, drgawki oraz brak energii
(letarg), ktére nastepnie przechodzg w
powazniejsze problemy, takie jak
napady padaczkowe, Spigczka a nawet
Smieré. W tagodniejszej postaci
pierwsze objawy obserwuje sie w
dziecinstwie - wowczas choroba ma
charakter przewlekly z okresowymi
zaostrzeniami. Jedng z cech
wyrdzniajgcych IVA jest
charakterystyczny zapach ,spoconych
stép” w fazie ostrej. Do pozostatych
zaliczy¢ mozna zahamowanie wzrostu
oraz opbéznienie rozwoju. Kwasice
walerianowg wywotujg mutacje w genie
IVD. Leczenie obejmuje ograniczenie
spozycia biatka oraz ustng
suplementacje glicyny i L-karnityny,
ktore maja za =zadanie wspomoc
organizm w pozbyciu sie nadmiaru
kwasu izowalerianowego.

Zespot Joubert to zaburzenie rozwoju
mozgu, ktére moze obejmowaé wiele
narzgdéw. Charakterystyczny dla
choroby jest brak lub niedorozwdj
robaka (czesci mézgu odpowiedzialnej
za réwnowage i koordynacje) oraz
deformacja rdzenia przedtuzonego
(elementu taczgcego mozg z rdzeniem
kregowym). W potaczeniu obie te
nieprawidtowosci tworzg w obrazie
uzyskiwanym  podczas rezonansu
magnetycznego obraz okreslany jako
objaw zeba trzonowego. Objawy

beta amyloidowe, neuropatia
dystalna.

Krwotok w mézdzku,
odwodnienie, $pigczka,
podwyzszone stezenie glicyny w
moczu, ubogokomorkowy szpik
kostny, niedokrwistos¢
aplastyczna, kwasica
metaboliczna, leukopenia,
ospatos¢, matoptytkowosé,
wymioty, kwasica ketonowa,
drgawki, opdéznienie ogdlnego
rozwoju.

Przepuklina mézgowa,
uogdlniona hipotonia, wydtuzony
konar gérny mézdzku, oczoplas,
zahamowanie wzrostu, torbiel
nerki, dysplazja pnia mézgu,
uposledzenie wzroku, coloboma
nerwu wzrokowego, pogrubiony
konar gérny mézdzku, zmienny
fenotyp kliniczny, dtugogtowosé,
ezotropia, matoocze, nisko
osadzone uszy, szczelina
naczyniowkowo-siatkbwkowa,
wypukte czoto, hipoplazja rdzenia



Pecherzowe
oddzielanie sie
naskérka, postac
taczaca, odmiana
Herlitza

Wrodzona $lepota
Lebera wywotana
mutacjami w genie
LCAS5

duzy

duzy

zespotu sg réznorodne, jednak
najczestsze z nich to: ostabienie sity
miesni  (hipotonia),  nieprawidtowe
wzorce oddychania, nieprawidtowe
ruchy gatek ocznych, ataksja,
charakterystyczne rysy twarzy oraz
niepetnosprawnos¢ intelektualna. W
przebiegu choroby moga wystgpié
réwniez inne nieprawidtowosci. Zespot
Joubert typu 2 wywolujg mutacje w
genie TMEM216. Terapie majg
charakter wspierajgcy i podtrzymujacy i
sg dobierane w zaleznosci od
obserwowanych objawow.

Pecherzowe oddzielanie sie naskoérka,
postac taczaca (JEB) to podtyp
Epidermolysis bullosa, genetycznie
uwarunkowanego schorzenia
charakteryzujgcego  sie  ogromng
delikatnoscig skoéry i tendencja do
tworzenia sie pecherzy. Wyrdznia sie
dwie odmiany choroby: odmiana
Herlitza i odmiana ,non-Herlitz”.
Odmiana Herlitza to bardzo ciezka
posta¢ EB a chorzy czesto umierajg w
wieku niemowlecym. Odmiana non-
Herlitz z kolei obejmuje kilka podtypéw
- tutaj powstajgce pecherze mogg mieé
charakter fagodny do ciezkiego i sag
obecne juz w chwili narodzin dziecka
lub zaczynajg sie pojawia¢ niedtugo
potem. Odmiane Herlitza wywotujg
mutacje w genie LAMC2. Pecherzowe
oddzielanie sie naskorka, postac
taczaca, jest chorobg nieuleczalng.
Stosowane terapie majg charakter
objawowy — opatrywanie zmian
skornych, zapobieganie zakazeniom.

Wrodzona $lepota Lebera (LCA) jest
chorobg siatkéwki oka. Chorzy cierpig
na ciezkie uposledzenie wzroku,
ktérego pierwsze objawy wystepujg w
niemowlectwie. Inne cechy

przedtuzonego, powiekszony dét
miedzykonarowy, ataksja,
nieprawidtowa budowa ciata
modzelowatego, zaburzenie
statego wodzenia wzrokiem,
dysgenezja robaka, hipoplazja
meskich zewnetrznych narzadéw
ptciowych, nefronoftyza, wklesty
grzbiet nosa, nieprawidtowa
fizjologia nerki, wysokie
podniebienie, obraz zeba
trzonowego w obrazie RM,
hiperteloryzm, apraksja
wzrokowo-ruchowa, wodogtowie,
dystrofia siatkowki,
niepetnosprawnos¢ intelektualna,
heterogeniczna, przemijajacy
przyspieszony oddech,
nieprawidtowa budowa stép,
agenezja robaka, makrocefalia,
bezdech osrodkowy, polidaktylia
zaosiowa dtoni, zaburzenia
regulacji oddychania w okresie
noworodkowym, nieprawidtowe
ruchy skokowe gatek ocznych,
opdbznienie ogdlnego rozwoju.

Hipoplazja szkliwa zebow,
dystrofia paznokci, zahamowanie
wzrostu, $mieré w okresie
niemowlecym, pierwsze objawy
w okresie ptodowym, prosaki,
wrodzone miejscowe ubytki
skory, blizny zanikajace,
préchnica, zwezenie
odzwiernika, dysplazja paznokci,
oddzielanie sie naskorka.

Uposledzenie wzroku,
dalekowzrocznosé, niemoznosé
odczytania zapisu



Hipoplazja komorek
Leydiga (odpornosc¢
na LH)

umiarkowany

charakterystyczne schorzenia
obejmujg nadmierng wrazliwos¢ na
Swiatlto, mimowolne ruchy gatek
ocznych (oczoplgs) oraz ekstremalng
dalekowzroczno$é. Zrenice chorego
nie reagujg prawidlowo na Swiatto.
Dodatkowo, rogéwka ma czesto ksztait
stozkowy i bywa Scienczona (stozek
rogéwki). Typowy dla schorzenia jest
ponadto objaw palcowo-oczny
(Franceschettiego), tj. uciskanie i
pocieranie gatek ocznych piescig lub
palcem. Wyrdznia sie kilkka podtypow
Slepoty Lebera, w zaleznosci od
gendw, w ktérych wystgpita mutacja
oraz wzorcow utraty widzenia i
zwigzanych z nig zaburzen funkcji oka.
LCA5 wywotujg mutacje w genie LCAS5.

Leczenie obejmuje korekte
dalekowzrocznoséci oraz, tam gdzie to
mozliwe, stosowanie pomocy

optycznych dla stabowidzacych.

Hipoplazja komérek Leydiga (LCH) to
choroba genetyczna dotykajaca
mezczyzn, ktéra  prowadzi do
nieprawidtowosci w rozwoju ptciowym.
Jej charakterystyczng cechg jest
niedorozwéj komoérek Leydiga, ;.
komoérek znajdujgcych sie w jadrach,
ktére odpowiadajg za wydzielanie
meskich hormondw piciowych
(androgendw) i petnig niezwykle istotng
role w rozwoju cech ptciowych. Chorzy
na LCH posiadajg typowy kariotyp (46
XY), jednak na skutek obnizonego
poziomu androgenow moga
wykazywaé pewne nieprawidtowosci w
zakresie  funkcjonowania  narzadu
rozrodczego. Penis o matej dtugosci
(mikropenis), ujscie cewki moczowej
zlokalizowane po brzusznej stronie
pracia (spodziectwo) oraz moszna
podzielona na dwie czes$ci (rozdwojenie
moszny) to niektére z objawdw, z jakimi
mogg boryka¢ sie takie osoby. Na
skutek nieprawidtowosci w rozwoiju,
zewnetrzne narzady piciowe mogag
mie¢ charakter obojnaczy. Niektére
osoby z LCH moga posiada¢ zenskie
narzady  pilciowe  zewnetrzne i
niewielkich rozmiaréw, niezstgpione
jadra zlokalizowane w miednicy, jamie
brzusznej lub pachwinie. Takg postac
choroby okredla sie mianem typu 1,
podczas gdy tagodniejsze formy

elektroretinograficznego lub
wynik ponizej normy, oczoplas.

Hipoplazja komorek Leydiga,
nieprawidtowa morfologia
nasieniowodu, hipogonadyzm
hipergonadotropowy,
podwyzszony poziom krgzgcej
gonadotropiny, wtérny brak
miesigczki, pierwotny brak
miesigczki, hipogonadyzm
narzgdéw piciowych meskich,
meskie obojnactwo rzekome,
obnizony poziom testosteronu w
surowicy, wnetrostwo, pierwotna
niewydolnos$é gruczotow
ptciowych, aplazja gruczotu
sutkowego, spodziectwo,
opdznione dojrzewanie koséca,
hipogonadyzm narzadéw
piciowych zewnetrznych
zenskich, gonadoblastoma jadra,
aplazja macicy, brak
drugorzedowych cech ptciowych,
obojnacze zewnetrzne narzady
ptciowe, mikropenis.



Dystrofia obreczowo-

kohAczynowa, Typ 2E

Niedobdr lipazy
lipoproteinowej

duzy

duzy

klasyfikuje sie jako typ 2. LCH wywotujg
mutacje w genie LHCGR. Chociaz nie
jest znane skuteczne leczenie
hipoplazji komérek Leydiga, stosuje sie
terapie = objawowe. Aby ustali¢
odpowiedni rezim terapeutyczny czesto
niezbedna jest wspotpraca lekarzy kilku
specjalnosci.

Dystrofia obreczowo-konczynowa jest
grupg zaburzen dotykajgcych miesnie
szkieletowe wokot bioder i barkéw.
Choroba ma charakter postepujacy i na
przestrzeni lat prowadzi do utraty sity
oraz masy miesniowej. Poczatkowe
objawy mogg wystgpic w wieku
dzieciecym, okresie  dojrzewania,
wczesnej dorostosci lub pdzniej a
schorzenie dotyka takiej samej liczby
kobiet jak i mezczyzn. Dystrofia
obreczowo-konczynowa typu 2E jest
wywofana mutacjami w genie SGCB.
Nie sg znane terapie bezposrednio
przywracajgce site miesniowg, kitorej
spadek postepuje w miare rozwoju
choroby. Powiktania tagodzi sie
stosujgc leczenie wspomagajace.

Niedobdér lipazy lipoproteinowej to
rzadka choroba o] podtozu
genetycznym, w przebiegu ktorej
organizm cierpi na niedobdr lipazy
lipoproteinowej, biatka potrzebnego do
rozktadu czgsteczek tluszczu, na
skutek czego nie jest w stanie trawic¢
okreslonych ttluszczéw. W rezultacie
kropelki lipidow (chylomikrony)
gromadzg sie we krwi i powodujg
wzrost stezenia triglicerydow. Objawy
choroby obejmujg epizodyczne bdle
brzucha, nawracajgce  zapalenia
trzustki, nieprawidtowe powiekszenie
watroby oraz/lub sledziony
(hepatosplenomegalia) a takze zmiany
skorne znane jako zéttaki. Rodzinny
niedobor lipazy lipoproteinowej
wywotujg zmiany (mutacje) w genie
LPL. Leczenie ma na celu tagodzenie
objawow oraz kontrole poziomu
triglicerydow  we  krwi  poprzez
stosowanie rygorystycznej
niskottuszczowej diety. Poszczegdine
objawy leczy wedtug standardowego
rezimu majgcego zastosowanie
wzgledem okreslonego przypadku (np.
zapalenie trzustki).

topatka skrzydlata,
pseudohipertrofia miesni tydek,
neuropatia proksymailna,
kardiomiopatia rozstrzeniowa,
atrofia miesni obreczy barkowej,
atrofia miesni obreczy biodrowe;j,
podwyzszone stezenie
fosfokinazy kreatynowej w
surowicy, pierwsze objawy w
okresie mtodzienczym,
ostabienie sity migsniowej w
obrebie obreczy barkowej i
biodrowej, dystrofia miesniowa.

Podwyzszony poziom krgzgcego
chylomikronu, surowica mleczna,
zo6ttaczka, zapalenie trzustki,
powiekszenie sledziony,
nudnosci, zéttaki, lipemia
siatkdwki, hepatosplenomegalia,
wymioty, epizodyczne bdle
brzucha, hipercholesterolemia.



Niedobdr
dehydrogenazy
lipoamidowe]
(choroba syropu
klonowego, Typ 3)

Niedobdr
dehydrogenazy 3-
hydroksyacylo-
koenzymu A
dtugotancuchowych
kwaséw ttuszczowych

duzy

umiarkowany

Niedobér dehydrogenazy lipoamidowej
(DLD) to niezwykle rzadka choroba
genetyczna. Wiek wystgpienia
choroby, objawy oraz ciezkos¢ réznig
sie w zaleznosci od przypadku.
Schorzenie charakteryzujg: kwasica
mleczanowa i opOznienie rozwoju
(niezwykle czeste) we wczesnych
latach, zaburzenia neurologiczne w
pozniejszym wieku oraz izolowana
choroba watroby w wieku dorostym.
Objawy mogg obejmowac¢ kwasice
mleczanowg wkrétce po narodzinach,
hipotonie i ospato$¢ w dziecinstwie,
trudnosci z karmieniem, drgawki oraz
inne problemy zdrowotne. W obrebie
watroby  obserwuje  sie  szereg
schorzen, od hepatomegalii po
zagrazajgcg zyciu niewydolno$¢é. Do
wystgpienia objawow chorobowych
dochodzi zwykle po narazeniu na
dziatanie okreslonych czynnikéw, np.
po przebytej chorobie lub w odpowiedzi
czynniki obcigzajgce organizm. Duza
czes¢ niemowlat dotknietych chorobg
umiera w ciggu kilku pierwszych lat
zycia, a pozostate czesto doswiadczajg
opoznien wzrostu oraz
niepetnosprawnosci intelektualnej. U
pacjentow, u ktdrych poczatek choroby
wystapit w pdzniejszym dziecinstwie

moze dojsc¢ do zaburzen
neurologicznych towarzyszgcych
prawidtowemu rozwojowi

poznawczemu. Przyczyng choroby sg
mutacje genu DLD.

Niedobér LCHAD, znany tez jako
niedobor dehydrogenazy 3-
hydroksyacylo-koenzymu A
diugotancuchowych kwasow
ttuszczowych, to choroba
metaboliczna, w ktoérej organizm nie
posiada zdolnosci przeksztatcania
okredlonych ttuszczéw w energie, w
szczegdllnosci w okresach postu.
Objawy podmiotowe i przedmiotowe
zazwyczaj pojawiajg sie w okresie
niemowlectwa lub wczesnego
dziecinstwa i mogg obejmowaé
trudnosci z karmieniem, brak energii,
niski  poziom cukru we  krwi
(hipoglikemia), ostabione napiecie
migsniowe (hipotonia), problemy z
watrobg oraz nieprawidtowosci w
funkcjonowaniu siatkOwki. w

Uogdlniona hipotonia, trudnosci z
karmieniem, zmiennos$c¢
ekspresiji, kardiomiopatia
przerostowa, podwyzszone
stezenie transaminaz,
hipoglikemia, kwasica
mleczanowa, kwasica
metaboliczna, dystonia,
ospatosc¢, encefalopatia,
uposledzone funkcjonowanie
watroby, ataksja, napady
drgawkowe, matogtowie,
powiekszenie watroby,
opodznienie ogoinego rozwoju.

Kardiomiopatia, nagta $mier¢,
obnizona aktywnos$é
dehydrogenazy 3-hydroksyacylo-
koenzymu A, hipoglikemia,
zwyrodnienie barwnikowe
siatkowki, powiekszenie watroby,
obnizone napigcie migsniowe.



Choroba syropu
klonowego, Typ 1B

duzy

Kwasica
metylomalonowa
wywotana mutacjami
w genie MMAA

bardzo duzy

pdzniejszych latach dziecinstwa chorzy
mogg skarzy¢ sie na bodle miesni,
rozpad tkanki miesniowej oraz
neuropatie obwodowa. Osoby
cierpigce na niedobér LCHAD sg takze
narazone na powazne problemy z
sercem, trudnosci z oddychaniem,
Spigczke oraz nagtg Smier¢. Za
chorobe odpowiedzialne sg mutacje w
genie HADHA. Leczenie polega na
stosowaniu odpowiedniej diety,
niskodawkowej suplementaciji karnityny
oraz unikaniu ttuszczdéw.

Choroba syropu klonowego (MSUD) to
uwarunkowana genetycznie choroba,
w przebiegu ktérej organizm nie
posiada  zdolnosci prawidtowego
przetwarzania okreslonych elementow
budulcowych biatek (aminokwasow).
Pierwsze objawy pojawiajg sie we
wczesnym niemowlectwie.
Charakterystyczne dla schorzenia sg
problemy z karmieniem, wymioty, brak
energii (ospatos¢), napady drgawkowe
oraz opdznienie rozwoju. Mocz chorych
dzieci ma specyficzny, stodki zapach,
przypominajgcy palony karmel (stad
nazwa). Nieleczona choroba syropu
klonowego moze zagraza¢ zyciu.
MSUD1B wywotujg mutacje w genie
BCKDHB.

Kwasica metylomalonowa jest chorobg
genetyczng, w ktorej organizm nie

posiada  zdolnosci prawidtowego
przetwarzania okreslonych biatek i
ttuszczéw. Objawy subiektywne i

obiektywne zwykle pojawiajg sie we
wczesnym niemowlectwie i wahajg sie
od tagodnych do zagrazajgcych zyciu.
Typowe dla choroby sg wymioty,
odwodnienie,  obnizenie  napiecia
miesniowego (hipotonia), opdznienie
rozwoju, letarg, powiekszenie watroby i
uposledzenie wzrastania. Do
diugofalowych powiktarnh zalicza sie
trudnosci z karmieniem,
niepetnosprawnosé intelektualna,
przewlekta chorobe nerek oraz
zapalenie trzustki. Nieleczona kwasica
moze prowadzi¢ do $pigczki a nawet
Smierci. Za chorobe odpowiedzialne sg
mutacje w genie MMAA. W leczeniu
kwasicy metylomalonowej stosuje sie
niskobiatkowa, wysokokaloryczng
diete, okreslone leki, antybiotyki oraz, w

Uogdlnione obnizenie napiecia
mieé$niowego, obrzek mézgu,
halucynacje, nieprawidtowy
wzrost, ketoza, $pigczka,
hipoglikemia, kwasica
mleczanowa, niepetnosprawnosé
intelektualna, zapalenie trzustki,
ospatosé, hipertonia, wymioty,
ataksja, drgawki, podwyzszone
stezenie aminokwasow
rozgatezionych w osoczu,
trudnosci z karmieniem w okresie
niemowlecym.

Uogdlniona hipotonia,
uposledzenie wzrastania,
ketonuria, acyduria
metylomalonowa, Spigczka,
neutropenia, drzenie,
niedokrwisto$¢ aplastyczna,
ospatos¢, matoptytkowosc,
obnizona aktywnos$¢ mutazy
metylomalonylu-koenzymu A,
drgawki, powiekszenie watroby,
pierwsze objawy w wieku
niemowlecym, odwodnienie,
anemia, kwasica
metylomalonowa, ketoza,
hiperamonemia, kwasica
metaboliczna, wymioty,
hiperglicynemia, obnizony
poziom adenozylokobalaminy,
opodznienie ogélnego rozwoju,
niewydolnos$¢ oddechowa,
problemy z karmieniem w wieku
niemowlecym.



Mnogi niedobor
sulfataz

bardzo duzy

Neurohepatopatia
Navajo (watrobowo-
mozgowy zespot
deplecyjny zwigzany z
mutacjg w genie
MPV17)

duzy

niektorych przypadkach,
przeszczepianie narzgdow.

Mnogi niedobér sulfataz to zaburzenie
magazynowania w lizosomach, ktére
dotyka przede wszystkim mozgu, skoéry
i szkieletu. Objawy subiektywne i
obiektywne sg niezwykle
zréznicowane, na skutek czego
naukowcy wyrdznili  trzy odmiany
choroby: posta¢ noworodkowg, pdzno-
niemowleca oraz wieku
mtodziericzego. Postaé noworodkowa
jest najciezszym typem schorzenia, a
pierwsze objawy wystepujg wkrotce po
narodzinach. Odmiana pézno-
niemowleca jest z kolei najczesciej
spotykana i przewaznie manifestuje sie
postepujaca utratg sprawnosci
umystowej i ruchowej nastepujgca po
okresie prawidtowego rozwoju. Postaé
wieku miodzienczego charakteryzuje
sie powolnym regresem rozwoju
psychoruchowego w okresie
dziecinstwa (lub pdéznego dziecinstwa).
Dla wszystkich odmian typowe jest
skrécenie statystycznej dlugosci zycia.
Przyczyng choroby sg mutacje genu
SUMF1. Mnogi niedobér sulfataz jest
dziedziczony autosomalnie
recesywnie. Choroba jest nieuleczalna

a stosowane leczenie obejmuje
fizykoterapie i dziatania
wspomagajgce.

Watrobowo-mdzgowy zespot
deplecyjny zwigzany z mutacjg w genie
MPV17 jest schorzeniem genetycznym
wywotujgcym  choroby  watroby i
problemy  neurologiczne.  Objawy
subiektywne i obiektywne rozpoczynajg
sie w okresie niemowlecym. Wiele
dzieci dotknietych tg chorobg posiada
w organizmie ztogi kwasu mlekowego
(kwasica mleczanowa) i niski poziom
cukru we krwi (hipoglikemia). W
pierwszych tygodniach zycia dochodzi
do choroby watroby, ktérej postep
szybko prowadzi do niewydolnoSci
narzadu. Typowe dla schorzenia jest
powiekszenie watroby (hepatomegalia)
oraz uposledzenie zdolnosci komdrek
watroby do uwalniania wspomagajgce;j
trawienie zotci (cholestaza). Rzadko
moze dojs¢ do rozwoju raka watroby.

Ostre rysy twarzy, sptaszczona
twarz, zmetnienie rogowki,
demielinizacja obwodowego
uktadu nerwowego, zespdt
Hurler, hipotonia w okresie
noworodkowym, podwyzszone
stezenie biatka w ptynie
maozgowo-rdzeniowym,
zwyrodnienie siatkowki, nos z
odwrdéconymi nozdrzami
(anteverted nares),
spastycznosc, rybia tuska,
uposledzenie stuchu, duze czoto,
ataksja, niskorosto$¢, obrzeki
tkanek okotooczodotowych,
atrofia mézdzku, powiekszenie
watroby, szerokie kciuki,
hipoplastyczne trzony kregéw,
demielinizacja osrodkowego
uktadu nerwowego, szybka
deterioracja neurologiczna,
szeroki paluch, wydatne czoto,
nieprawidtowa budowa
okotokomorowej istoty biatej,
powiekszone komory mdzgu,
wodogtowie, niepetnosprawnosc¢
intelektualna, powiekszenie
Sledziony, zanik korowo-
podkorowy,
mukopolisacharyduria,
opodznienie ogdlnego rozwoju,
wzmozone odruchy w obrebie
konczyn dolnych.

Uogdlniona hipotonia, zapalenie
szpiku kostnego i kosci
prowadzgce do amputacji z
powodu powolnego zrostu po
ztamaniach, epizody
przypominajgce zespot Reye’a,
oczoplas, uposledzenie
wzrastania, zmienny fenotyp
kliniczny, drobnokropelkowe
sttuszczenie watroby, dystonia,
postepujgca, ataksja, marskos$c,
niskorostosc¢, bezbdlowe
ztamania kosci w wyniku urazéw,
powiekszenie watroby, ostabienie
miesni dystalnych, pierwsze
objawy kliniczne w wieku
niemowlecym, niska liczba
zmielinizowanych wtékien
nerwowych w obwodowym
uktadzie nerwowym, podatnosé



Ceroidolipofuscynoza bardzo duzy
neuronalna zwigzana

z mutacjg w genie

MFSD8

Po wystgpieniu pierwszego objawu
klinicznego choroby watroby u wielu

dzieci manifestujg sie  problemy
neurologiczne, jak np. opdznienie
rozwoju, ostabienie napiecia

miesniowego (hipotonia) czy ubytek
czucia w  konczynach  dolnych
(neuropatia obwodowa). Chorzy na
watrobowo-mdzgowy zespot
deplecyjny zwigzany z mutacjg w genie

MPV17 zwykle dozywajg jedynie
niemowlectwa lub wczesnego
dziecinstwa.

Watrobowo-mdzgowy zespot
deplecyjny zwigzany z mutacjg w genie
MPV17 jest najczesciej spotykany

posrod populacji Nawaho
zamieszkujgcej potudniowo-zachodni
obszar Stanéw Zjednoczonych.

Indianie nazywajg go neurohepatopatig
Navajo. Osoby cierpigce na
neurohepatopatie Navajo statystycznie
zyjg dtuzej niz chorzy na watrobowo-
mozgowy zespot deplecyjny zwigzany z

mutacjag w genie MPV17. Obok
objawow opisanych powyzej
neurohepatopatia Navajo wywotuje

problemy z odczuwaniem bodlu, ktére
mogg prowadzi¢ do bezbolesnych
ztaman kosci oraz samookaleczania
(urazéw palcow). Chorzy na
neurohepatopatie Navajo mogq
doswiadcza¢ zaburzen czucia w
przedniej warstwie gatki ocznej
(nieczutos¢ rogowki), co z kolei sprzyja
powstawaniu otwartych ran i blizn na
rogéwce, grozgcych utratg wzroku.
Przyczyna tych objawdw jest nieznana.
Ceroidolipofuscynoza neuronalna
zwigzana z mutacjg w genie MFSD8 to
rzadka choroba genetyczna
obejmujgca uktad nerwowy. Objawy
subiektywne i obiektywne zasadniczo
pojawiajg sie we wczesnym
dziecinstwie (Srednia wieku: 5 lat) i
mogg obejmowaé utrate koordynac;ji
miesniowej (ataksja), napady
drgawkowe niereagujgce na leki,
skurcze pojedyncze mieéni (mioklonia),
pogorszenie wzroku oraz regres
rozwoju (utrata uprzednio nabytych
umiejetnosci). Za CLN7-NCL
odpowiedzialne sg zmiany (mutacje) w
genie MFSD8. Mozliwosci leczenia
ograniczajg sie do fagodzenia
objawow.

na ztamania, nieprawidtowe
dziatanie uktadu nerwowego,
owrzodzenie konczyn, zapalenie
szpiku kostnego i kosci
prowadzgce do samoistnej
amputacji palcow, podwyzszony
poziom transaminaz,
hipoglikemia, kwasica
mleczanowa, wielkokropelkowe
sttuszczenie watroby,
nawracajgce erozje rogowki,
obnizenie odruchodw,
nieprawidtowosci stép, wymioty,
dtugotrwata z6itaczka
pourodzeniowa, biegunka,
neuropatia czuciowo-ruchowa,
catkowite zniesienie odruchéw,
niewrazliwos$¢ na bdl, ostra
niewydolnos¢ watroby,
opo6znienie ogdlnego rozwoju.

Zaburzony sen,
neurodegeneracja, slepota, zanik
nerwu wzrokowego, retinopatia,
szybko postepujgca, zanik
korowo-podkorowy, pierwsze
objawy w okresie miodziehczym,
utrata wzroku, zmniejszenie
sprawnosci umystowej,
uogolnione napady miokloniczne,
opo6zniona mowa i rozwoj
kompetenc;ji jezykowych,
zwyrodnienie barwnikowe
siatkowki, ataksja, zanik
mézdzku, nieprawidiowosci w
obrazie EEG, opdznienie
0golnego rozwoju.



Zespot Nijmegen

Zespot
hiperornitynemia-
hiperamonemia-
homocytrulinuria
(HHH)

duzy

duzy

Zespdt Nijmegen (NBS) to rzadka
choroba genetyczna objawiajgca sie
bezposrednio po urodzeniu
matogtowiem i cechami dysmorfii rysow
twarzy. Objawy wraz z wiekiem stajg
sie coraz bardziej widoczne i obejmujg
opdznienie wzrostu, a w pdzniejszym
okresie powiktania w postaci proceséw
rozrostowych i zakazehn. Manifestacje
kliniczne nie sg patognomoniczne i
réznig sie co do ciezkosci. Do 20 roku
zycia u 40% pacjentéw rozwijajg sie
ztosliwe procesy nowotworowe.
Choroba jest spowodowana mutacjami
w genie NBN znajdujgcym sie w loci
8g21-g24, ktére prowadzg do
powstawania czesciowo
funkcjonalnych skréconych
fragmentéw nibryny, produktéw genu
zaangazowanych w naprawe
dwuniciowych peknie¢c DNA. NBS
wywotujg mutacje w genie NBN. Nie
istnieje leczenie przyczynowe NBS. Z
powodu charakterystycznego defektu
powodujgcego niedobdr odpornosci i
nadwrazliwos¢ na promieniowanie

jonizujgce, pacjenci wymagajg
zastosowania  wielodyscyplinarnego
podejscia i dlugotrwatej  opieki
lekarskiej (z uwagi na nowotwory
ztosliwe, niedobory odpornosci,
opoOznienie wzrostu oraz

hipogonadyzm hipergonadotropowy u
kobiet).

Zespot hiperornitynemia-
hiperamonemia-homocytrulinuria

(HHH), znany tez pod nazwg deficyt
translokazy ornitynowej, to zaburzenie
metabolizmu cyklu mocznikowego, dla
ktérego charakterystyczne sg ospatosé,
niechec do ssania, wymioty,
przyspieszony oddech, jesli choroba
ujawnia sie w okresie noworodkowym
lub, czesciej, przewlekte uposledzenie
funkcji poznawczych, ostra
encefalopatia oraz/lub  przewlekte
zaburzenie czynnosci nerek w wieku
niemowlecym, dzieciecym badz
dorostym. Pierwsze objawy kliniczne
mogg pojawia¢ sie od okresu
noworodkowego po dorostosé,
odnotowano ponadto duze spektrum

Wyeksponowane policzki, glejaki,
neurodegeneracja, zespot
przedwczesnego wygasania
zapalenie zatok przynosowych,
macrotia (duze uszy), opdznienie
wewnatrzmacicznego rozwoju
ptodu, rozszczep wargi gornej,
matozuchwie, zapalenie wyrostka
sutkowatego,
dysgammaglobulinemia,
chtoniaki, rdzeniaki zarodkowe,
zapalenie ucha srodkowego,
matoptytkowosé, zwezenie
odbytu, niskorosto$¢, zarosniecie
odbytu, pochyte czoto, skosne
goérne ustawienie szpar
powiekowych, anemia
hemolityczna typu B o podtozu
autoimmunologicznym,
limfocytopenia B, nawracajace
zapalenia oskrzeli,
miesniakomiesak
prazkowanokomorkowy, plamy
na skorze o kolorze kawy z
mlekiem, nadpobudliwos¢,
uposledzenie umystowe,
postepujgce bielactwo nabyte,
nawracajgce zakazenia uktadu
trawiennego, niska liczba
limfocytow T, atrezja nozdrzy
tylnych, biegunka, rozstrzenie
oskrzeli, dtugi nos, nawracajgce
zapalenie ptuc, nawracajgce
zakazenia uktadu moczowego,
rozszczep podniebienia,
matogtowie.

Nieprawidtowa morfologia drogi
piramidowej, nieprawidtowe
objawy piramidowe,
hipopigmentacja dna oka,
uogolniona hipotonia,
hiperornitynemia, zahamowanie
wzrostu, ostre zapalenie watroby,
$pigczka, zmienny fenotyp
kliniczny, ostra encefalopatia,
klonus, ospatosc¢, spadek
szybkosci przewodzenia
impulsow nerwowych,
uogolnione napady miokloniczne,
uposledzenie funkcji watroby,
powiekszenie watroby, zanik kory
mozgowej, staba koordynacja,
charakterystyczne trudnosci w
uczeniu sie, atrofia



Zespot Zellwegera —
zaburzenia biogenezy
peroksysomow
zwigzane z mutacjg w
genie PEX1

duzy

fenotypow  choroby. W  postaci
noworodkowej choroba zwykle ujawnia
sie w ciggu kilku dni po narodzinach. U
wiekszosci pacjentow objawy (od
tagodnych po ciezkie) manifestujg sie w
wieku niemowlecym, dziecihstwie oraz
dorostosci. Przed rozpoznaniem
choroby czesto odnotowuje sie niecheé
do pokarmow wysokobiatkowych. HHH
wywotujg mutacje w genie SLC25A15.
Leczenie polega na stosowaniu diety
niskobiatkowej i suplementac;ji cytruliny
oraz argininy. W opornych przypadkach
do kontroli poziomu amoniaku w
osoczu niezbedne moze by¢
stosowanie benzoesanu i
fenylomaslanu sodu. W warunkach
skrajnych (np. cigza, zabieg
chirurgiczny, rownoczesne zakazenia)
oraz podczas przyjmowania
okreslonych lekow (np.
kortykosterydéw) pacjentow nalezy
monitorowac, jako ze okolicznosci te
mogq sprzyja¢ epizodom
hiperamonemii. Spigczke
hiperamonowg leczy sie w o$rodkach
opieki wysoce specjalistycznej.
Leczenie polega na obnizeniu poziomu
amoniaku (poprzez hemodializy lub
hemodiafiltracje), wdrozeniu terapii
chelatowej, odwrdceniu katabolizmu
(poprzez infuzje glukozy i lipidow) a
takze podejmowaniu staran
zmierzajgcych do zmniejszenia ryzyka
uszkodzenia uktadu nerwowego.

Zespot Zellwegera (ZS) to najciezsza
postaé zaburzen biogenezy
peroksysomow, spektrum  zespotu
Zellwegera (PBD-ZSS), ktéra
charakteryzuje sie zaburzeniami
migracji neuronalnej w moézgu, cechami
dysmorfii  twarzoczaszki, znaczng
hipotonig, drgawkami noworodkowymi i
zaburzeniami funkcji watroby. Choroba
zwykle jest widoczna w okresie
noworodkowym (malformacije
narzgdéw, ktére rozwinety sie w zyciu
ptodowym) i postepuje z czasem na
skutek trwatej dysfunkcji
peroksysomoéw. Choroby ze spektrum
zespotu Zellwegera wywotane sg
mutacjami w jednym z co najmniej 12
gendéw. Za ZS (PEX1) odpowiedzialne
sg mutacje w genie PEX1. ZS jest
chorobg nieuleczalng. Do kontroli

naczyniowkowo-siatkbwkowa,
hiperamonemia, upos$ledzenie
umystowe, awersja na biatko,
kurczowy niedowtad konczyn,
uposledzenie czucia wibracji,
epizodyczne wymioty, opdznienie
0golnego rozwoju.

Uogadlniona hipotonia, zmetnienie
istoty wtasciwej rogowki, zaéma,
oczoplas, wysokie, waskie
podniebienie twarde, niedostuch
odbiorczy czuciowy, wodonercze,
zmarszczka nakagtna oka,
spodziectwo, aminoacyduria,
krétko/wiezogtowie, napady
drgawkowe, kropkowate nasady
kosci, nadnaturtalnie szerokie
ciemigczka i szwy, albuminuria,
nadmierny fatd karkowy,
heterogeniczny, potozenie
miednicowe ptodu, mikrotorbiele
korowe, ostabienie odruchow,
sptaszczona potylica,
makrocefalia, opdznione
dojrzewanie koséca, wystajgcy
jezyk, zez, uposledzenie
umystowe, ciezkie, hipertrofia



Zespot Zellwegera -
zaburzenia biogenezy
peroksysomow
zwigzane z mutacjg w
genie PEX2

duzy

napadéw drgawkowych stosuje sie leki
na epilepsje. Koagulopatie watrobowg
leczy sie stosujgc suplementacje
witaming K, a cholestaze kompleksem
wszystkich witamin rozpuszczalnych w
ttuszczach. Aby zapewni¢ odpowiednie
spozycie kalorii niezbedne moze byé
podawanie pozywienia przez
gastrostomie. Nalezy  ograniczy¢
spozycie pokarmow bogatych w kwasy
fitanowe (np. krowiego mleka). U
niemowlat z ciezkg hepatopatia w
leczeniu choroby watroby pomocna
moze by¢é suplementacja petnego
kwasu Zzoiciowego, cholowego i
chenodeoksycholowego. Mozna
dodatkowo rozwazy¢ podaz DHA, ktory
nie jest biosyntetyzowany przez
organizm chorego.

Zespot Zellwegera (ZS) to najciezsza

postac zaburzen biogenezy
peroksysomoéw, spektrum  zespotu
Zellwegera (PBD-ZSS), ktéra

charakteryzuje  sie  zaburzeniami
migracji neuronalnej w mézgu, cechami
dysmorfii  twarzoczaszki, znaczng
hipotonig, drgawkami noworodkowymi i
zaburzeniami funkcji watroby. Choroba
zwykle jest widoczna w okresie
noworodkowym (malformacje
narzgdéw, ktére rozwinety sie w zyciu
ptodowym) i postepuje z czasem na
skutek trwatej dysfunkgcji
peroksysomoéw. Choroby ze spektrum

techtaczki, nieprawidtowa
budowa obrgbka, sptaszczona
twarz, zahamowanie wzrostu,
wada przegrody
migedzykomorowej, tokieé
koslawy, blado$¢ tarczy nerwu
wzrokowego, wysokie czoto,
wnetrostwo, matozuchwie,
jaskra, nos z odwréconymi
nozdrzami, polimikrogyria,
aplazja/hipoplazja ciata
modzelowatego,
niepetnosprawnos¢ intelektualna,
postepujgca, podwyzszony
poziom dtugotancuchowych
kwaséw ttuszczowych,
zwyrodnienie barwnikowe
siatkowki, dzwonkowata klatka
piersiowa, hipoplazja ptuc,
skosne gorne ustawienie szpar
powiekowych, powigkszenie
watroby, znieksztatcenie stopy
typu ,kotyska” (rocker foot),
hiperteloryzm, matpia bruzda,
hipoplazja nadnerczy,
makroglosja, dysgenezja
wewnatrzwagtrobowych drég
z6tciowych, przetrwaty przewdd
tetniczy, torbiele
podwyscidtkowe, obrécone do
tytu uszy, nieprawidtowosci w
elektroretinogramie, okragta
twarz, stopa przywiedziona,
diugotrwata zéttaczka
pourodzeniowa, stopa konsko-
szpotawa, sptaszczone policzki,
catkowite zniesienie odruchoéw,
plamki Brushfielda, hipoplazja
ptatow wechowych, odchylenie
tokciowe dtoni.

Uogdlniona hipotonia, zmetnienie
istoty wtasciwej, zaéma,
oczoplas, wysokie, waskie
podniebienie twarde, niedostuch
odbiorczy czuciowy, wodonercze,
zmarszczka nakgtna oka,
spodziectwo, aminoacyduria,
krotko/wiezogtowie, napady
drgawkowe, kropkowate nasady
kosci, nadnaturtalnie szerokie
ciemigczka i szwy, albuminuria,
nadmierny fatd karkowy,
heterogeniczny, potozenie
miednicowe ptodu, mikrotorbiele
korowe, osfabienie odruchow,



Fenyloketonuria

bardzo duzy

zespotu Zellwegera wywotane sg
mutacjami w jednym z co najmniej 12
genoéw. Za ZS (PEX2) odpowiedzialne
sg mutacje w genie PEX2. ZS jest
chorobg nieuleczalng. Do kontroli
napadow drgawkowych stosuje sig leki
na epilepsje. Koagulopatie watrobowg
leczy sie stosujgc suplementacje
witaming K, a cholestaze kompleksem
wszystkich witamin rozpuszczalnych w
ttuszczach. Aby zapewni¢ odpowiednie
spozycie kalorii niezbedne moze byc¢
podawanie pozywienia przez
gastrostomie.  Nalezy  ograniczy¢
spozycie pokarméw bogatych w kwasy
fitanowe (np. krowiego mleka). U
niemowlat z ciezkg hepatopatia w
leczeniu choroby watroby pomocna
moze by¢ suplementacja petnego
kwasu zéiciowego, cholowego i
chenodeoksycholowego. Mozna
dodatkowo rozwazy¢ podaz DHA, ktory
nie jest biosyntetyzowany przez
organizm chorego.

Fenyloketonuria (PKU) to genetyczne
schorzenie, ktére manifestuje sie
podwyzszonym poziomem
fenyloalaniny we krwi. Fenyloalanina
jest budulcem biatek (aminokwasem)
pozyskiwanym z pozywienia. W
nieleczonej fenyloketonurii moze doj$é
do niebezpiecznego dla  Zycia
nagromadzenia tej substancji. Objawy
PKU mogg mieé rézne nasilenie, od

sptaszczona potylica,
makrocefalia, opéznione
dojrzewanie kosc¢ca, wystajgcy
jezyk, zez, uposledzenie
umystowe, ciezkie, hipertrofia
techtaczki, nieprawidtowa
budowa obrgbka, sptaszczona
twarz, zahamowanie wzrostu,
wada przegrody
miedzykomorowej, fokie¢
koslawy, blados¢ tarczy nerwu
wzrokowego, wysokie czoto,
wnetrostwo, matozuchwie,
jaskra, nos z odwroconymi
nozdrzami, polimikrogyria,
aplazja/hipoplazja ciata
modzelowatego,
niepetnosprawnos¢ intelektualna,
postepujgca, podwyzszony
poziom dtugotancuchowych
kwasow ttuszczowych,
zwyrodnienie barwnikowe
siatkdwki, dzwonkowata klatka
piersiowa, hipoplazja ptuc,
skos$ne gorne ustawienie szpar
powiekowych, powiekszenie
watroby, znieksztatcenie stopy
typu ,kotyska” (rocker foot),
hiperteloryzm, matpia bruzda,
hipoplazja nadnerczy,
makroglosja, dysgenezja
wewnatrzwatrobowych drog
zé6tciowych, przetrwaty przewéd
tetniczy, torbiele
podwyscidtkowe, obrécone do
tytu uszy, nieprawidtowosci w
elektroretinogramie, okragta
twarz, stopa przywiedziona,
diugotrwata zottaczka
pourodzeniowa, stopa konsko-
szpotawa, sptaszczone policzki,
catkowite zniesienie odruchéw,
plamki Brushfielda, hipoplazja
ptatow wechowych, odchylenie
tokciowe dtoni.

Zespot nadpobudliwosci
psychoruchowej z deficytem
uwagi, uogélniona
hipopigmentacja, stany lekowe,
zaéma, obnizenie nastroju,
suchos¢ skory, agresja,
samookaleczanie,
hiperfenyloalaninemia,
zachowania obsesyjno-
kompulsywne, egzema, kwasica



Hipoplazja mostowo- bardzo duzy

mozdzkowa, Typ 2E

Pyknodysostoza

duzy

tagodnego po ciezkie. Najciezszg
postacig choroby jest klasyczna
fenyloketonuria. Bez odpowiedniego
leczenia u cierpigcych na nig dzieci
dochodzi do trwatego uposledzenia
umystowego. Typowe dla schorzenia
sg: bardzo jasna skéra i witosy, napady
drgawkowe,  opdznienie  rozwoju,
problemy behawioralne oraz
zaburzenia psychiczne. Lzejsze
odmiany, tj. fenyloketonuria tagodna i
hiperfenyloalaninemia tagodna, niosag
ze sobg nizsze ryzyko uszkodzenia
mozgu. U dzieci, ktérych matkami sg
kobiety chore na fenyloketonurie oraz
kobiety nie przestrzegajgce diety
niskofenyloalaninowej istnieje ryzyko
rozwoju niepetnosprawnosci
intelektualnej z uwagi na narazenie na
bardzo wysokie stezenia fenyloalaniny
jeszcze przed narodzinami.
Fenyloketonurie  wywotujg  zmiany
(mutacje) w genie PAH. Najlepsza
znang terapig fenyloketonurii jest
stosowanie diety ubogiej w biatka.

Hipoplazja mostowo-moézdzkowa typu
2 (PCH2) to rzadka choroba o podtozu
genetycznym, w przebiegu ktorej
dochodzi do uposledzenia rozwoju
mozgu.  Objawy  subiektywne i
obiektywne choroby sg zréznicowane i
obejmujg  maloglowie, opdznienie
rozwoju z towarzyszgcym brakiem
rozwoju ruchowego (w zakresie ruchow
dowolnych), niepetnosprawnosé
intelektualng oraz zaburzenia ruchowe
(. plgsawica, dystonia oraz
spastycznos$¢). Chorzy mogg ponadto
skarzy¢ sie na dysfagie (problemy z
potykaniem), uposledzenie wzroku,
napady drgawkowe oraz niemoznos$é
komunikacji. Dzieci z tym schorzeniem
rzadko dozywajg 10 roku zycia, chociaz
znane sg przypadki przezycia powyzej
granicy 20 lat. PCH2E wywotujg zmiany
(mutacje) w genie VPS53. Choroba jest
dziedziczona autosomalnie
recesywnie. Terapie majg charakter
wspierajgcy i podtrzymujgcy i sg
dobierane w zaleznosci od
obserwowanych objawdw.

Pyknodysostoza to choroba
genetyczna lizosomalna, objawiajgca
sie niskorostoscig oraz podwyzszong
gestoscig kosci

fenylopirogronowa,
hiperfenyloalaninemia u matki,
bardzo jasne wiosy, napady
drgawkowe, psychoza, niebieskie
teczdéwki, drazliwosé, wzmozone
odruchy, zwapnienia
wewnatrzczaszkowe,
niepetnosprawnosé intelektualna,
twardzina, obnizona aktywno$¢
hydroksylazy fenyloalaniny,
matogtowie.

Osteoporoza, drazliwosc,
hipotonia pourodzeniowa,
niepetnosprawnos¢ intelektualna,
zanik korowo-podkorowy,
spastyczne porazenie
czterokonczynowe, postepujace,
postepujgce matogtowie,
hipoplazja ciata modzelowatego,
opistotonus, niepetnosprawnosé
intelektualna, gteboka,
niskorostos$¢, napady
drgawkowe, atrofia mézdzku,
przykurcz zgieciowy, skolioza,
matogtowie, pierwsze objawy w
wieku niemowlecym, opdznienie
0golnego rozwoju.

Ubytki osteolityczne paliczkow
dystalnych dtoni, podwyzszona
gestosé mineralna kosci,
pragzkowane paznokcie, wydatny



Deficyt
dehydrogenazy
pirogronianu zwigzany
z mutacjg w genie
PDHB

duzy

(osteoskleroza/osteoporoza) i ich
tamliwoscia. Do innych cech
charakteryzujgcych schorzenie nalezy
niedorozwdj dystalnych  paliczkéw
(niewielkie paznokcie lub ich brak),
nieprawidtowa budowa obojczyka,
specyficzne rysy twarzy: duza gtowa z
niewielkg twarzg i podbrédkiem,
niedorozwdj  kosci  twarzoczaszki,
wysokie czoto, wady uzebienia.
Przyczyng pyknodysostozy sg mutacje
w genie CTSK, locus 121, kodujgcym
enzym zwany katepsynag K.
Rozpoznanie stawia sie na podstawie
cech morfologicznych i obrazowania
RTG. Dostepne sg réwniez
molekularne  badania  genetyczne.
Leczenie ma charakter objawowy i

moze obejmowac kontrole
ortopedyczng, leczenie ztaman, opieke
stomatologiczng oraz zabiegi

chirurgiczne w obrebie twarzoczaszki.

Deficyt dehydrogenazy pirogronianu to
choroba metaboliczna zwigzana z
zaburzeniem funkcjonowania
mitochondriow w komérkach, w wyniku
ktérego organizm jest pozbawiany
energii. Objawy neurologiczne zwykle
pojawiajg sie w okresie niemowlecym i
postepuja z czasem, chociaz w
niektérych przypadkach mogg byé
obecne juz w chwili narodzin albo nie
objawi¢ sie az do péznego dziecinstwa.
Nalezg do nich: opdznienie rozwoju,
okresowo ustepujgca ataksja, obnizone
napiecie migsniowe (hipotonia),
nieprawidtowe ruchy gatek ocznych lub
napady padaczkowe. Inne klasyczne
objawy to silna ospatos¢, problemy z
karmieniem i przyspieszony oddech,
szczegllnie podczas choroby lub po
spozyciu duzej ilosci weglowodandw.
Dziecieca posta¢ choroby czesto daje o
sobie znac okresowo, przy
jednoczesnym prawidtowym rozwoju
neurologicznym. Poniewaz choroba
moze mie¢ wiele etiologii, rokowanie
jest trudne do przewidzenia. Niemniej
jednak w wiekszosci przypadkow tam,
gdzie schorzenie atakuje w okresie
noworodkowym i niemowlecym, jest
zte. Bardzo rzadko przyczyng deficytu
dehydrogenazy pirogronianu sg
mutacje w genie PDHB. Oprocz
bezposredniego  oddziatywania na

nos, hipodoncja, wydatna
potylica, nieprawidtowosci
morfologiczne kosci obreczy
biodrowej, brak zatok czotowych,
choroba zwyrodnieniowa
kregostupa, matozuchwie,
nieprawidtowosci w budowie
klatki piersiowej, wypukte czoto,
kostki Worma, brachydaktylia,
kregozmyk, opdznione
wyzynanie zebdw statych, waskie
podniebienie twarde,
niskorosto$¢, przetrwate zeby
mleczne, skolioza, préchnica,
niezaro$niete ciemigczko
przednie, opdznione wyzynanie
zebow mlecznych.

Uogdlnione obnizenie napiecia
miesniowego, kwasica
mleczanowa.



Dystrofia siatkéwki  duzy (utrata
zwigzana z mutacjg  wzroku)

w genie RLPB-1

(dystrofia siatkéwki

Bothnia)
Zwyrodnienie duzy (utrata
barwnikowe wzroku)

siatkdwki (zwigzane
z mutacjg w genie
DHDDS)

kwasice i dostarczania organizmowi
energii z zewnatrz, leczenie obejmuje
suplementacje tiaminy, karnityny oraz
kwasoéw liponowych, chociaz nie
wszyscy chorzy na nie reaguja.

Dystrofia siatkéwki Bothnia to rzadka
posta¢ dystrofii siatkowki spotykana
gtdwnie wsréd populacji  pétnocnej
Szweciji, objawiajgca sie we wczesnym
dziecinstwie Slepotg nocng oraz
postepujacya makulopatig z
towarzyszgcym  ubytkiem  ostro$ci
widzenia i prowadzgca w dorostosci do
catkowitej utraty wzroku. Wsréd
objawoéw odnotowuje sie ponadto
zwyrodnienie siatkéwki, bez tworzenia
sie ewidentnych beleczek kostnych, z
towarzyszacym  zawezeniem  pola
widzenia i obecnoscig biatych ognisk
(punctata albescens) (zob. wyjasnienie
terminu) w obszarze bieguna tylnego.
Chorobe wywotujg mutacje w genie
RLBP1. Obecnie nie sg znane leki na te
chorobe.

Zwyrodnienie barwnikowe siatkdwki
(RP) to grupa dziedzicznych choréb
oka obejmujacych jego czesé wrazliwg
na Swiatto (siatkowke). RP powoduje
Smier¢ komorek siatkowki prowadzac
tym samym do stopniowej utraty
wzroku. Poczatkowym objawem
choroby jest zwykle Slepota nocna. W
miare postepu choroby u chorych
dochodzi do widzenia tunelowego
(utrata obwodowego pola widzenia) a
ostatecznie do utraty Srodkowego pola
widzenia. RP mogg wywotywac
mutacje w jednym z co najmniej 50
gendw. Dziedziczenie moze odbywaé
sie wedlug schematu autosomalnego
dominujgcego, autosomalnego
recesywnego lub by¢ sprzezone z
chromosomem X. Za RP (DHDDS)
odpowiedzialne sg mutacje w genie
DHDDS. Dostepne mozliwosci leczenia
prowadzg do spowolnienia procesu
utraty wzroku i obejmujg: unikanie
Swiatta,  korzystanie z  pomocy
optycznych dla stabowidzgcych oraz
suplementacje witaminy A. Naukowcy
pracujg nad nowymi metodami, w tym
nad terapig genowa, przeszczepami
komaorek macierzystych oraz
protezowaniem.

Nieprawidtowos$ci w
elektroretinogramie, dystrofia
siatkdwki, slepota zmierzchowa,
zwyrodnienie plamki zotte;.

Dystrofia czopkowo-precikowa,
torbielowaty obrzek plamki.



Choroba Sanfilippo
Typ D
(mukopolisacharydoza
typu )

Anemia
sierpowatokrwinkowa

duzy

bardzo duzy

Mukopolisacharydoza typu Il (MPS
ID) to choroba genetyczna, w
przebiegu ktérej organizm nie posiada
zdolnosci rozktadania duzych
czgsteczek cukrow zwanych
glikozaminoglikanami (GAG, dawniej:
mukopolisacharydy). W szczegélnosci,
organizm chorego nie rozktada GAG
znanego jako siarczan heparyny.
Chorzy na MPSIIID cierpig z powodu
ciezkich zmian neurologicznych, takich
jak postepujgca demencja, agresywne
zachowanie, nadreaktywnos¢, napady
padaczkowe, gtuchota, utrata wzroku
oraz zaburzenia snu. Osobom z MPS I
na skutek mutacji w genie GNS brakuje

enzymu N-acetyloglukozamino-6-
sulfatazy. Nie istnieje  leczenie
przyczynowe choroby. Wiekszo$¢

chorych umiera w wieku kilkunastu lat,
nieliczni zyjg diuze;.

Anemia sierpowatokrwinkowa (SCD) to
wrodzone schorzenie uktadu
krwionosnego, polegajgce na
nieprawidtowej budowie hemoglobiny,
biatka wchodzgcego w skfad
czerwonych krwinek,
odpowiedzialnego za transport tlenu do
poszczegblnych czesci ciata. Chorzy
posiadajg rézne mutacje w kazdej kopii
genu HBB: w jednej dochodzi do
Zlepiania sie krwinek czerwonych w
skupisko przypominajgce sierp Ilub
potksiezyc a druga jest zwigzana z
talasemig beta, chorobg krwi w
przebiegu ktorej dochodzi  do
zmniejszenia produkcji hemoglobiny. W
zaleznosci od mutacji talasemii beta,
we krwi oséb cierpigcych na anemie
sierpowatokrwinkowg moze nie byé
prawidtowo zbudowanej hemoglobiny
(talasemia beta-zero) lub jej ilos¢ moze
by¢ bardzo niska (talasemia beta-plus).
Obecnos¢ potksiezycowatych
czerwonych krwinek, ktore czesto
rozpadajg sie przedwczesnie i moga
blokowa¢ naczynia krwionosne, w
potgczeniu z niedoborem lub brakiem
dojrzatych  erytrocytéw,  wywoluje
szereg charakterystycznych objawdw,

Zaburzenia snu, ostre rysy
twarzy, pogrubiate zebra, zespot
Hurler, grube witosy, slinienie,
zrosniete brwi, nisko osadzone
uszy, wypukte czoto,
nawracajgce zakazenia gornych
drég oddechowych, odwrécenie
nozdrzy, postepujace,
uposledzenie stuchu,
metachromazja komoérek, napady
drgawkowe, przykurcz zgieciowy,
powiekszenie watroby,
asymetryczny przerost
przegrody, uposledzenie
wymowy, wklesty grzbiet nosa,
wypukte czoto, nieprawidtowy
wzrost, dolne kregi piersiowe
oraz gorne ledzwiowe ksztattu
jajowatego, nadreaktywnosg¢,
hirsutyzm, niepetnosprawnos¢
intelektualna, powiekszenie
sledziony, sztywnos¢ stawodw,
dysfagia, szerokie usta, siarczan
heparyny w moczu, cienka dolna
warga, grube brwi, utrata mowy,
biegunka, krétka szyja.

Kamica zétciowa, tendencja do
Zlepiania sie czerwonych
krwinek, niewydolnosc¢ nerek,
niewydolno$¢ oddechowa,
priapizm, nawracajgce zakazenia
bakteryjne, anemia hemolityczna,
leukocytoza, retinopatia,
zé6ltaczka, powiekszenie
Sledziony, przerost mieénia
sercowego, bdle brzucha, udar,
powiekszenie watroby,
krwiomocz.



Zespot Sjogrena-
Larssona

Choroba Taya-
Sachsa

Zespot Ushera, Typ
1F

duzy

bardzo duzy

umiarkowany
(utrata styszenia)

do ktérych nalezg: anemia (niski
poziom czerwonych krwinek),
nawracajgce zakazenia oraz czeste
epizody bodlu, zwykle we wczesnym
dziecinstwie. Ciezko$¢ objawéw moze
by¢ rézna, w zaleznosci od ilosci
prawidtowej hemoglobiny we krwi
chorego. Terapie majg charakter
wspierajgcy i podtrzymujgcy i sg
dobierane w zalezno$ci od
obserwowanych objawow.

Zespot Sjogrena-Larssona (SLS) to
wrodzony btgd metabolizmu ttuszczéw,
objawiajgcy sie wrodzong rybig tuskag
(sucha, luszczaca skora),
niepetnosprawnoscig intelektualng
oraz spastycznoscig (sztywnos¢ i
niezalezne od woli skurcze miesni).
Zesp6t wywoltujg mutacje w genie
FADH (dehydrogenaza aldehydow
tluszczowych). Stosuje sie leczenie
objawowe.

Choroba Taya-Sachsa to rzadkie
schorzenie dziedziczne prowadzgce do
zniszczenia komoérek nerwowych w
moézgu i rdzeniu kregowym. Jej
przyczyng jest nieobecnos$¢ enzymu
zwanego heksozaminidazg A (HexA).
W nastepstwie defektu dochodzi do
nieprawidtowego gromadzenia sie¢ w
komoérkach (w  szczegodlnosci  w
komadrkach nerwowych mozgu)
substancji ttuszczowej (lipidu) zwanej
GM2. To 2z kolei prowadzi do
postepujgcego niszczenia komorek.

Zespot Ushera to choroba genetyczna
objawiajgca sie utratg stuchu czuciowo-
odbiorczego lub  gluchotg oraz
postepujagcg utratg widzenia na skutek
zwyrodnienia barwnikowego siatkowki.
Utrata stuchu czuciowo-odbiorczego
oznacza nhieprawidtowosci w obrebie
ucha wewnetrznego. Zwyrodnienie
barwnikowe to choroba oka obejmujgca
warstwe fotoczutej tkanki na tylnej
Scianie oka (siatkowki). Do utraty
widzenia dochodzi w wyniku
stopniowego pogarszania sie stanu
siatkdwki. Poczatkowym  objawem
choroby jest Slepota nocna, do ktérej
dochodzg $lepe plamki w bocznym
(obwodowym) polu widzenia. Plamki
stopniowo powiekszajg sie, finalnie
Zlewajgc sie i powodujgc widzenie

Nadmierna wrazliwos¢ na
Swiatto, hipoplazja szkliwa
zebdw, demielinizacja OUN,
niepetnosprawnosé intelektualna,
kifoza odcinka piersiowego
kregostupa, zmetnienie nabtonka
przedniego, spastycznosgé, rybia
tuska, niskorostos¢, drgawki,
zwyrodnienie plamki zottej.

Uogdlniona hipotonia, slepota,
demencja, krztuszenie sig, objaw
~wisniowej plamki’, nadmierna
reakcja przestrachu, staba
kontrola ruchéw gtowy, drgawki,
zaburzenia psychoruchowe,
pierwsze objawy w okresie
niemowlecym, obnizone napiecie
mies$niowe, nagromadzenie
gangliozydu GM2.

Opdznienie rozwoju ruchowego,
dystrofia  czopkowo-precikowa,
wrodzony niedostuch odbiorczy
czuciowy.



tunelowe (utrata catkowitego
obwodowego pola widzenia). W
niektérych przypadkach uposledzenie
widzenia pogtebia sie na skutek
zmetnienia soczewek (zaéma).
Wyrdznia sie trzy podstawowe postaci
zespotu Ushera - typ 1, 2 oraz 3, ktére
réznig sie pomiedzy sobg ciezkoscig
objawow oraz wiekiem ich manifestacji.
Zespot Ushera typu 1F wywotujg
mutacje w genie PCDH15. W leczeniu
ubytku stuchu stosuje sie aparaty
stuchowe Iub zabiegi chirurgiczne
(implant Slimakowy).

Zrodia

1. National Center for Advancing Translational Sciences (US). The Genetic and Rare Diseases
Information Center (GARD), adres www: https://rarediseases.info.nih.gov data dostepu: 20 marca
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online. Prawa autorskie, INSERM 1997. Adres www: http://www.orpha.net data dostepu: 20
marca 2018 roku.

Wszystkie informacje mozna uzyska¢ od NIPD Genetics. Synevo nie ponosi odpowiedzialno$ci za
prawdziwosé, rzetelnos¢, precyzyjno$¢ ani kompletnos¢ przedstawionych na niej informacji. Wiecej
informacji na temat tresci nalezacych do oséb trzecich mozna znalez¢ tutaj (hipertacze do Regulaminu na
Panstwa stronie www).

O NIPD Genetics

NIPD Genetics to innowatorskie przedsiebiorstwo biotechnologiczne z siedzibg na Cyprze, prowadzace
dziatalno$¢ w obszarze opracowywania, rozwoju i przeprowadzania nieinwazyjnych badan genetycznych.
Spotka powstata w roku 2011 i zajmuje sie opracowywaniem rozwigzan diagnostycznych in vitro z zakresu
medycyny prenatalnej, preimplantacyjnej, neonatalnej, postnatalnej oraz onkologii. Obecnie stworzone
przez nig nieinwazyjne badania prenatalne (NIPT) VERACITY i VERAGENE sprzedawane sg juz w 20
krajach. NIPD Genetics zatrudnia 70 osob, w tym naukowcoéw z rozlegta wiedzg i doswiadczeniem w
dziedzinie biologii molekularnej, genetyki cztowieka, genomiki, transkryptomiki, metylomiki, statystyki oraz
bioinformatyki. Wiecej informacji: www.nipd.com


https://rarediseases.info.nih.gov/
http://www.orpha.net/

