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Jak dziedziczymy AKU

Czy zastanawiatas/tes sie kiedys, dlaczego
cztonkowie tej samej rodziny sg do siebie
podobni?

Geny zawierajg informacje, ktdre determinuja cechy,
jakie dziedziczymy po rodzicach. Krewni maja wiele
wspolnych gendw. To dlatego cztonkowie jednej
rodziny moga miec¢ wiele podobnych cech, takich jak
ten sam kolor wtoséw czy oczu.

AKU to choroba dziedziczona w sposéb autosomalny
recesywny. Droga autosomalna recesywna to jeden
z kilku sposobow dziedziczenia cech, zaburzen

i choréb w rodzinie.

Zaburzenie autosomalne recesywne oznacza, ze
do wystapienia choroby lub cechy konieczne jest
odziedziczenie dwoch kopii wadliwego genu.

Geny sg przekazywane dzieciom przez rodzicow.
Wszyscy mamy dwie kopie kazdego genu - jedna od
matki, a druga od ojca.

Zdrowy nosiciel pojedynczego zmienionego genu HGD

Gen zwiazany z alkaptonuria to gen HGD. Aby
zachorowac na alkaptonurie, trzeba odziedziczy¢
dwie kopie wadliwego genu HGD - po jednej od
kazdego rodzica. Szanse na to sa niewielkie, dlatego
choroba jest rzadka: cierpi na nig zaledwie jedna na
250 000 do 500 000 0s6b na Swiecie.

Rodzice osoby z alkaptonurig zwykle sami maja
jedna kopie wadliwego genu. Takie osoby nazywamy
»zdrowymi nosicielami”. Nie maja one zadnych
objawéw przedmiotowych ani podmiotowych
choroby.

Gdy dwoje zdrowych nosicieli AKU ma razem dziecko,
kazdego z ich wspolnych dzieci dotycza nastepujace
prawdopodobienstwa:

» 1do 4 (25%) - osoba cierpigca na AKU
e 1do 4 (25%) - osoba zdrowa (bez AKU)
e 2do 4 (50%) - nosiciel

Zdrowy nosiciel pojedynczego zmienionego genu HGD
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Dwie kopie normalnego genu nosiciel
HGD

Zdrowy Chory

nosiciel Osoba z AKU. Dwie kopie
zmienionego genu HGD



Gdy zdrowy nosiciel AKU ma dziecko z osoba, ktora
nie jest nosicielem genu tej choroby, kazdego

zich wspélnych dzieci dotycza nastepujace
prawdopodobienstwa:

+ 1do 2 (50%) - osoba niebedaca nosicielem

« 1do 2 (50%) - nosiciel

Zdrowy nosiciel pojedynczego zmienionego genu HGD

Dorosty zdwiema normalnymi kopiami genu HGD
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Dwie normalne kopie genu HGD nosiciel

Dwie normalne kopie genu HGD nosiciel

Jesli osoba z AKU ma dziecko z osoba, ktora nie jest
nosicielem genu tej choroby, kazde z ich wspélnych
dzieci bedzie zdrowym nosicielem AKU.

Osoba z AKU

Dorosty zdwiema normalnymi kopiami genu HGD
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nosiciel nosiciel




Wsparcie

i przydatne adresy

Test na nosicielstwo

Jesli kto$ z Twoich krewnych cierpi na AKU lub jest
nosicielem AKU, Tobie i Twojej partnerce/Twojemu
partnerowi moga przystugiwac testy w kierunku tej
choroby. Test na nosicielstwo daje jeden z dwoch
wynikow:

1. Nie jestes$ nosicielem AKU. W tej sytuacji nie
ma szans, by Twoje dzieci miaty AKU. Jest
to niezalezne od tego, czy Twoja partnerka/
Twaj partner jest nosicielem AKU, czy tez nie.

2. Jeste$ nosicielem AKU. Prawdopodobien-
stwo, ze dzieci beda mie¢ te chorobe, jest
zwykle niskie, nawet jesli jedno z rodzicéw
jest nosicielem. To dlatego, ze ryzyko
zachorowania przez dziecko wystepuje tylko
wtedy, gdy oboje jego rodzice sa nosicielami.

Prawdopodobienstwo moze byé wyzsze, jesli Ty
i Twoja partnerka/Twéj partner macie wspolnych
krewnych, np. dziadkéw.

AKU to rzadka choroba genetyczna i zwykle konieczne
jest odziedziczenie wadliwego genu po obojgu
rodzicach. Istnieje jednak bardzo mata grupa ludzi,
ktérzy maja AKU, chociaz posiadaja tylko jeden
wadliwy gen. Jest to niezwykle rzadkie, ale spotykane.

Jesdli martwisz sie, ze mozesz mie¢ AKU lub by¢
nosicielem, porozmawiaj ze swoim lekarzem
rodzinnym. Twéj lekarz udzieli Ci wiecej informacji
i wsparcia oraz moze Cie skierowac¢ do odpowiedniego
specjalisty.

Genetic Alliance UK zapewnia informacje i wsparcie
osobom zchorobamidziedzicznymiorazich rodzinom.
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