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T
Czym jest GEN?

Gen - odcinek DNA, podstawowa jednostka informacji genetycznej,
w ktorej zapisana jest np. budowa specyficznych biatek.

DNA ulega transkrypcji — w odpowiednim momencie rozwoju lub zycia
organizmu jest aktywowany i przepisywany na ,postanca” np. mRNA,
na bazie ktérego syntetyzowane sg biatka (strukturalne,
enzymatyczne, sygnatowe, etc.) w procesie translacji.
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Wow

Kazdy cztowiek ma w swoich
komodrkach po dwie kopie
kazdego chromosomu
i w zwigzku z tym po dwie kopie
kazdego genu.

Kazdy z rodzicow przekazuje
swojemu dziecku po jednym
chromosomie z danej pary
(czyli po jednej kopii).

W efekcie kazde ich dziecko
posiada takze dwie kopie danego
chromosomu — jedng
odziedziczong od mamy,
druga od taty.




Jaki jest efekt powstania MUTACJI?

Mutacja — zmiana w sekwencji DNA powstajgca w sposob
spontaniczny (btedy enzymoéw) lub indukowany (czynniki zewnetrzne).

Jej efektem moze byc¢:

- brak lub obnizony poziom okreslonego biatka w komdrce/organizmie
- obnizona aktywnosc¢ enzymow / biatek

- podwyzszona aktywnos¢ enzymow / biatek (RASopatie)

- zmiana struktury biatka



Do powstania mutacji moze dojs¢ w komorkach rozrodczych (gametach)
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Mutacja moze zostac odziedziczona od chorego rodzica
(dziedziczenie autosomalne dominujgce)
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Szlak RAS/MAPK i RASopatie
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@ Zespot Costello
@ Zespot Noonan

@ ZespotCFC
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Podstawg prawidtowego funkcjonowania komoérek jest wzajemne
oddziatywanie biatek — szlaki przekazywania sygnatu w komorce
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Szlak RAS/MAPK na poziomie komorkowym

-----




Szlak RAS/MAPK na poziomie organizmu
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Podejrzenie kliniczne zespotu Noonan

l

ponowna ocena
MUTACJA (-) ca I T TR S TIRIN |

Sekwencjonowanie metodg Sangera
ZN: PTPN11, CFC: BRAF, ZC: HRAS

Pbézniej: sekwencjonowanie panelowe (NGS)

Na koncu: aCGH | EXOME/GENOME NGS
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probanda ‘ smiana ‘ MUTACJA (-)
l submikroskopowa (-) l
PORADA badanie kariotypu
GENETYCZNA badania naukowe? metoda aCGH




RASopathiesNet

Connect - Colloborate ~ Cure
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NEWS  RASOPATHIES  RESEARCH RESOURCES SUPPORTUS  ABOUTUS  CONTACT

PREVALENCE

¢ 11,000 ?

ies is rare — Together they come close to 1:1,000
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https://rasopathiesnet.org/

Latest News & Events

RASopathies Network UK News Post

Recent
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Costello Home About CSFN Conferences Support ¥  Costello Syndrome  Publications  Support CSFN O

,\(1 Syndrome
FAMILY NETWORK

Junior Investigator Grant Request For Proposal Welcome
Costello Syndrome Family Network is accepting letters for our very first grant! This grant will The mission of the Costello Syndrome
support the early career of a junior investigator to conduct a preliminary study that will advance Family Network (CSFN) is to overcome the
knowledge about Costello syndrome. challenges of Costello syndrome.

Read the RFP and apply by September 15, 2017!
UPDATE: Deadline extended until September 18, 2017! Sign Up For Updates

https://costellosyndromeusa.com/



CostelloKids -A+

ty number 5

- Parent Information ™ Contact & Membership ~ Family Photos & Video ~ ference Videos ¥

Our fundrasing Pariners
Oaklands

Patron
Aaron Ward-Atherton
1652 Padgate Lane, Lord of little Witley &
‘Warrington
WAL 35W

0845 226 0163

User login

Username or e-mail *

Password *

+ Create new account

& ContactUs |

Be the first of friends to like th E
We're a parent to parent support group that shares information about Costello hﬂ .
GTranslate Syndrome (CS) with parents and health providers around the world. Our aim is to gain
S 0= 0 8w = Select Language « ato better- understanding of Costello Syr.ldmme identify the best practices .111 tl'ﬁﬂtl:[.le]]t CostelloKids ﬁ
for our children. But most of all we provide a support network through which families okoto 2 tyg. temu

can share there own experiences and support each other through a mutual
understanding. Whatever you learn from this site.. "....don't stop asking questions!"
The answers may surprise you.

CharityChoice

 click here [[G)

safe & secure

Our aim is to gain a better understanding of Costello Syndrome and to identify the
best practices in treatment for our children. But most importantly we provide a
support network through which families can share their own experiences and support
each other through mutual understanding and experiences.

Family Blogs

Planting Tulips.

My prand were pretty ing and T
was lucky to grow up with grandparents like
them. For the first part of my life, while we

lived in Albert...

Jan 14, 2017 8:11 PM

http://costellokids.com/
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http://cfcsyndrome.org/



Orphq‘ﬂet O Hep Contactus EN WV

The portal for rare diseases and orphan drugs

"Rare diseases are rare, but rare disease
patients are numerous "

Access our Services
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Inventory, classification and Inventory of orphan drugs Directory of patient Directory of professionals and
 encyclopaedia of rare organisations institutions
diseases, with genes involved
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Directory of expert centres Directory of medical Directory of ongoing research | | Collection of thematic reports:
laboratories providing projects, clinical trials, Orphanet Reports Series
diagnostic tests registries and biobanks
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Niedersachsen-
DRAGE/SCHWINDE

IRELAND NF Ireland - Neurofibromatosis Association ~* H 3
County Dublin- Ireland ) o
DUBLIN o T OLAND GEN - Stowarzyszenie na Rzecz Dzieci z More information
Poznan- Zaburzeniami Genetycznymi
ROKIETNICA
I I ITALY ANGELI NOONAN - Associazione ltaliana Si
LAZIO-ROMA di Noonan - ONLUS

POLAND WSPOLNIE - Stowarzyszenie na Rzecz Dzieci z AT DI AT

Wroclaw- Rzadkimi Chorobami Genetycznymi i Ich Rodzin
WROCLAW
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Nasza dziatalno$é oparta jest pr3

problemy, umozliwiajac im wzaj

Regularnie organizujemy sympq|

waskiego grona specjalistéw. St

O Nas v Aktualnoéci Edukacja v Wsparcie

Sympozjum - Neurofibromatozy 201/

Serdecznie zapraszamy Paristwa do uczestnictwa w Sympozjum

»Neurofibromatozy — diagnostyka, leczenie, opieka nad pacjentem — stan obecny i

perspektywy.”

Szczegoly wydarzenia:

2-3 grudnia 2017 roku
Hotel Pulawska Residence
ul. Putawska 361

02-801 Warszawa

Wydarzenie dedykowane jest pacjentom i ich bliskim, lekarzom, specjalistom oraz

wszystkim, ktorych problematyka tych schorzen interesuje.
Zapisy oraz informacje: sympozjumalbajulia@gmail.com

Zaproszenie >> [pobierz]
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Dziatalnosc€ i Cele Rzadkie Choroby Narodowy Plan Aktualnosci

Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketonurie | Choroby Rzadkie "Ars Vivendi” -
Stowarzyszenie Rodzin z Choroba Gauchera -

Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Fabry'ego -

Polskie Towarzystwo Chordb Nerwowo-Miesniowych -

Fundacja .Umiec¢ Pomagac” - na rzecz osob chorych na Mukopolisacharydoze -
Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk -

Stowarzyszenie Pacjentow z Chorobg Pompego

Stowarzyszenie Uratujmy Zycie -

Stowarzyszenie na rzecz dzieci | miedziezy z dysplazjg ektodermalng oraz alergig "lestesmy” -
Fundacja Serce Dziecka im. Diny Radziwitfowe] -

Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona -

Polskie Stowarzyszenie Pacjentdéw z Chorobg Wilsona -

Polskie Stowarzyszenie Osob z Nadcisnieniem Plucnym 1 Ich Przyjaciat -

Polskie Towarzystwo wspierania osob z nieswoistymi zapaleniami jelita"J-ELITA" -
Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate -

Stowarzyszenie Rodzin z Ataksja Rdzeniowo-Mazdzkowa ATAKSIA -

Fundacja Rowni Werdd Rownych -

Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Miesaki "SARCOMA" -

Dignitas Dolentium -

Stowarzyszenie na Rzecz Dzieci z Rzadkimi Chorobami Genetycznymi i Ich Rodzin ,Wspdlnie” -
Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Bdle Glowy -

Polskie Stowarzyszenie na rzecz osdéb z AHC ahc-pl -

Fundacja Parent Project Muscular Dystrophy -

Polskie Stowarzyszenie pomocy chorym z obrzekiem naczynioruchowym -

Stowarzyszenie Zespolu Williamsa -

Mazowieckie Stowarzyszenie Osdb z Chorobg Parkinsona -

"Zwe Nadziej" Stowarzyszenie Chorych na Niemana-Picka | Choroby Pokrewne -

Koalicja Parkinson Polska -

Stowarzyszenie Dzieci z Miopatia Mitochondrialng pod Postacig Zespotu Leigha . Mali Bohaterowie” -
Fundacja SMA -

Fundacja Sanfilippo -

Fundacja "Rodzina Fra X" -

Stowarzyszenie Chorych na Mastocytoze

Fundacja Wymarzona Odpornosg -

Inicjatywy pacjenckie i kampanie medialne realizowane przez Krajowe Forum: n

Swiatoww Nzied Chordh Rradkich -

http://www.rzadkiechoroby.pl/
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POLSKA DLA RZADKICH
CHOROB

CHOROBY RZADKIE
NASZE HISTORIE

MATERIALY DO POBRANIA

KONTAKT

Zobacz film

Zbieramy gtosy poparcia dla powstania

Brak systemowych rozwigzan utrudnia osobom z chorobami rzadkimi dostep do specjalistycznej
diagnostyki, leczenia oraz opieki medycznej. Dlatego tak wazne jest wprowadzenie w zycie
Narodowego Planu dla Chor6b Rzadkich, ktory pozwoli to zmienic!

POPIERAM!

0020622

-.0sob poparto powstanie Narodowego Planu dla Chordéb Rzadkich

mamy ja w genach.

INICJATYWA NA RZECZ CHOROB RZADKICH

http://www.nadziejawgenach.pl/
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