Profilaktyka

pierwotna
wtorna




Profilaktyka pierwotna- zapobiega
powstawaniu nieprawidlowego genotypu.
Obejmuje dziatania polegajgce na identyfikacji
czynnikow mutagennych oraz ich eliminowaniu
z otoczenia w okresie przed zaptodnieniem, a
takze podczas cigzy. Do profilaktyki pierwotnej
nalezy unikanie przed przysztag matke wszelkich
czynnikdw mutagennych jak np. ograniczenie
stosowania lekow lub zmiane niezbednych
lek6 na réwnie skuteczne, ale pozbawione
ewentualnego dziatania teratogennego i
innych.




Do profilaktyki pierwotnej nalezy podawanie
kobietom w wieku rozrodczym witamin z gr.B -
nazywanej kwasem foliowym (u kobiet u ktdrych
stwierdzono jej niedobor czesciej rodzg sie dzieci z
wadami cewy nerwowej- przepuklina rdzenia
kregowego, wodogtowie, bezmodzgowie). Kwas
foliowy znajduje sie w wiekszosci produktéow
zywnosciowych, giownie w ciemnozielonych
warzywach lisciastych, bobie, drozdzach, watrobie.
przetwarzanie zywnosci zmniejsza  zawartosc

sktadnika,co moze powodowac zas$ niedoboér. W
sprawie zapobiegania wadom wrodzonym cewy nerwowej
wszystkie kobiety w wieku rozrodczym (15-44 lat) powinny
przyjmowac conajmniej 0,4 mg kwasu foliowego dziennie.



Innymi przyczynami powstawania
mutacji u kobiet ciezarnych jest
m.in.
* alkoholizm,
* palenie papierosow,

przyjmowanie niektérych srodkéw antykoncepcyjnych

* stosowanie diet odchudzajacych.



Profilaktyka wtorna- opiera sie na
szeroko pojetej diagnostyce, takze
prenatalnej. Jej celem jest wykrycie choroby
genetycznej, hastepnie podjecie
odpowiednich  dziatan zapobiegajgcych
wystepowaniu jej objawow.

Profilaktyka wtorna obejmuje m.in.
badania wszystkich noworodkéw w kierunku
niektorych genetycznych chorob
metabolicznych (np. fenyloketonurii), co
pozwala na wczesne zastosowanie leczenia.




Badania prenatalne pozwalaj3
m.in. na wykryciu
nieprawidtowosci w materiale
genetycznym jeszcze w trakcie
rozwoju ptodowego.



Do nieinwazyjnych badan prenatalnych w cigzy zaliczamy:

USG genetyczne

Badanie USG genetyczne trwa od 40-60 minut i jest
wykonywane przez doswiadczonego specjaliste na bardzo
czutym sprzecie. Dzieki niemu mozliwe jest doktadne
zbadanie takich parametrow jak (w zaleznosci od wieku
cigzy) pecherzyka cigzowego i z6ttkowego, grubosc¢ fatdu
karkowego, kosci nosowe, zarys i wymiary poszczegdlnych
organdw ptodu oraz prace jego serca, dtugos¢ kosci
udowych, a takze tozysko, pepowine i ptyn owodniowy. USG
genetyczne umozliwia wykrycie u dziecka niektdrych
chorob genetycznych tj. zespot Downa, Edwarda Ilub
Turnera; a takze wady wrodzone tj. bezmdzgowie, wady
serca, rozszczep wargi lub kregostupa, wodogtowie oraz
kartfowatosc.







Korzysci wynikajace z ultrasonograficznej
oceny stanu ptodu :

 Wykrycie stanow zagrozenia
 Podjecie decyzji o czasie i sposobie
zakonczenia cigzy

 Obnizenie smiertelnosci okotoporodowej
ptodow i noworodkow

« Zwiekszenie odsetka operacji
potozniczych

« Wczesnego wykrycia wielu wad
rozwojowych

* Ocena dojrzatosci ptodu



Do nieinwazyjnych badan prenatalnych w cigzy zaliczamy:
Analize biochemiczng krwi matki

Na podstawie wynikow badan oblicza sie
ryzyko wystgpienia u ptodu niektorych
chordb genetycznych oraz wad
rozwojowych. Wyniki badan porownuje
sie z wynikami USG.



Do podstawowych technik diagnostycznych w
badaniach prenatalnych naleza:
*amiocentoza = amniopunkcja -
wykonywana miedzy 12., a 18. tygodniem
cigzy. Polega na nakfuciu sciany owodni i
pobraniu ptynu z ktérego izoluje sie
komérki ptodu. Badanie kariotypu
znajdujacych sie w nim komoérek ptodu
pozwala wykluczy¢ choroby wynikajace z
mutacji chromosomowych.



*biopsja kosmowki- stosowana
do 12. tygodnia cigzy. Polega
na pobraniu probki kosmkow
kosmowki, jednak ta metoda
wiaze sie z wiekszym ryzykiem
powiktan, ale jest mozliwos¢
wczesniejszego wykrycia wad
genetycznych



*pobranie krwi ptodu z zyly
pepowinowej umozliwia
zbadanie kariotypu ptodu
oraz okreslic zawartosci
roznych zwigzkow w jego
krwi i poda¢ stan zdrowia
ptodu
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polega na nakluciu macicy 1
worka owodniowego przez powltoki brzuszne
pod kontrolag USG 1 pobraniu ptynu
owodniowego, zawierajagcego zywe komorki

zhuszczone z nablonka owodni, drog
moczowych, oddechowych 1 przewodu
pokarmowego ptodu, ktore mozna poddac
badaniom.
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Poradnictwo genetyczne- odnosi
sie do dziatan profilaktyki pierwotnej i
wtornej. Obejmuje rodziny u ktérych
conajmniej jedno 1z rodzicow ma
chorobe genetyczng i takie, w ktorych
wiek matki przekracza 35 lat lub wiek
ojca 55 lat. Wskazaniem do poradnictwa
genetycznego sg takze niepowodzenia
Zwigzane z posiadaniem potomstwa np.
samoistne poronienia, martwe porody.




Do posrednictwa genetycznego
nalezy:

-rozpoznawanie choroby uwarunkowanej
genetycznie oraz ustalenie mozliwosci jej
leczenia

-poinformowanie rodziny o wielkosci
ryzyka ponownego urodzenia dziecka
chorego na chorobe genetyczng
-okreslenie mozliwosci dziatan
profilaktycznych w odniesieniu do choréb
uwarunkowanych genetycznie




Terapla genowa- polega
na wprowadzeniu kopii

genu prawidiowego
funkcjonujgcego w miejsce
genu zmutowanego lub
wprowadzeniu dodatkowej
prawidtowej wersji genu.



Bez wzgledu na rodzaj schorzenia ogolne
zasady terapii genowej sg podobne i
obejmuja:

-otrzymanie prawidlowego genu z komdrek
zdrowego dawcy

-powielanie prawidtowego genu, prowadzace do
uzyskania wystarczajacej liczby jego kopii

-pobranie od chorego komorek zawierajgcych
hieprawidtowy gen

-wprowadzenie prawidtowego genu do komoérek
pobranych od chorego

-wprowadzenie do organizmu chorego komdrek
zmodyfikowanych genetycznie



Najdoskonalsza technika terapii genowej
polega na modyfikacji niezroznicowanej

komorki chorego tzw. komorki

macierzystej, czyli komoérek ktore jako
jedyne w  dorostym organizmie
zachowaty cechy komorek zarodkowych,
majgq one zdolnos¢ do przeksztatcania sie
w komorki dowolnej tkanki organizmu.
Sterujagc  warunki hodowli mozna
spowodowaé, aby przeksztatcity sie one
w potrzebny typ tkanki.




W ramach badania noworodka

mieszcz3y sie badania
screeningowe (wykrywajace
choroby metaboliczne -

fenyloketonurie i hipotyreoze)
wykonywane z kropli krwi w 3
dobie zycia
Niedoczynnos¢ tarczycy -
hipotyreoza



