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Czym jest GEN?

Gen - odcinek DNA, podstawowa jednostka informacji genetycznej, 

w której zapisana jest np. budowa specyficznych białek.

DNA ulega transkrypcji – w odpowiednim momencie rozwoju lub życia 

organizmu jest aktywowany i przepisywany na „posłańca” np. mRNA, 

na bazie którego syntetyzowane są białka (strukturalne, 

enzymatyczne, sygnałowe, etc.) w procesie translacji.



Każdy człowiek ma w swoich 
komórkach po dwie kopie 

każdego chromosomu 
i w związku z tym po dwie kopie 

każdego genu.

Każdy z rodziców przekazuje 
swojemu dziecku po jednym 
chromosomie z danej pary 

(czyli po jednej kopii). 

W efekcie każde ich dziecko 
posiada także dwie kopie danego 

chromosomu – jedną 
odziedziczoną od mamy, 

drugą od taty.
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Jaki jest efekt powstania MUTACJI?

Mutacja – zmiana w sekwencji DNA powstająca w sposób

spontaniczny (błędy enzymów) lub indukowany (czynniki zewnętrzne).

Jej efektem może być:

- brak lub obniżony poziom określonego białka w komórce/organizmie

- obniżona aktywność enzymów / białek

- podwyższona aktywność enzymów / białek (RASopatie)

- zmiana struktury białka



komórki

rozrodcze

(gamety)

1n

2n

2n

ZAPŁODNIENIE

Do powstania mutacji może dojść w komórkach rozrodczych (gametach)
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50%

Mutacja może zostać odziedziczona od chorego rodzica 

(dziedziczenie autosomalne dominujące)



Zespół Gen
Częstość 

mutacji
Locus

Noonan

PTPN11

SOS1

RAF1

KRAS

RIT1

MAP2K1

BRAF

NRAS

50%

10-13%

3-17%

<5%

4-9%

<2%

<2%

<1%

12q24.13

2p22.1

3p25.1

12p12.1

1q21.2

15q22.31

7q34

1p13.2

Costello HRAS 95-100% 11p15.5

CFC

BRAF

MAP2K1

MAP2K2

KRAS

75%

12%

12%

<2%

7q34

15q22.31

19p13.3

12p12.1

NF1 NF1 95% 17q11.2

LEOPARD
PTPN11

RAF1
razem 93%

12q24.13

3p25.1

Legius SPRED1 ? 15q14



PP1C
SHP2

SOS1GRB2

CBL

NF1

SPRED1

HRAS KRAS NRAS RIT1

SHOC2

CRAF BRAF

MAP2K1 MAP2K2

ERK1/2

Szlak RAS/MAPK i RASopatie

Zespół Costello

Zespół Noonan

Zespół CFC

NF1 / zespół Legiusa

Defekt pojedynczego 
elementu szlaku 

powoduje 
wystąpienie RASopatii



Źródło: Wikipedia

Podstawą prawidłowego funkcjonowania komórek jest wzajemne 
oddziaływanie białek – szlaki przekazywania sygnału w komórce

https://www.google.pl/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=0CAcQjRxqFQoTCPLG1If3x8gCFeWacgoddtUBoA&url=https://en.wikipedia.org/wiki/Cell_signaling&psig=AFQjCNF2D9zo2924vpdcPJNDt4xc3c6Sxw&ust=1445117155310586


różnicowanie 
komórek /

rozwój narządów

migracja komórek / 
zmiany w budowie 

cytoszkieletu

progresja cyklu 
komórkowego / 

podziały komórki

Szlak 
RAS/MAPK

śmierć 
komórkowa 
(apoptoza)

wzrost 
komórki

starzenie się
komórek

Szlak RAS/MAPK na poziomie komórkowym



różnicowanie 
melanocytów → 

pigmentacja

rozwój 
twarzoczaszki

rozwój 
i funkcjonowanie 

układu nerwowego

Szlak 
RAS/MAPK

rozwój 
serca

wzrost 
ciała

budowa układu 
chrzęstno-

szkieletowego

Szlak RAS/MAPK na poziomie organizmu



fragment (ekson) panel genów (NGS)

MUTACJA



Sekwencjonowanie metodą Sangera

ZN: PTPN11, CFC: BRAF, ZC: HRAS

Później: sekwencjonowanie panelowe (NGS)

Na końcu: aCGH i EXOME/GENOME NGS



https://rasopathiesnet.org/



https://costellosyndromeusa.com/



http://costellokids.com/



http://cfcsyndrome.org/



http://www.orpha.net



http://alba-julia.pl/



http://www.rzadkiechoroby.pl/



http://www.nadziejawgenach.pl/




