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Ten przewodnik zostat opracowany, aby poméc rodzinom oraz pracownikom ochrony zdrowia
opiekujacym sie osobami z zespotem ZTTK (zespotem zwigzanym z genem SON). Zawiera informacje o
przyczynie choroby, sposobach, w jaki moze oddzialywaé na osoby dotkniete tym zespotem, oraz
sugestie dotyczgce wsparcia i postepowania, ktére moga byé pomocne.

Czym jest zespot ZTTK?

Zespot ZTTK, czyli zespdt Zhu-Tokita-Takenouchi-Kim (nazwany od lekarzy, ktérzy jako pierwsi rozpoznali to
schorzenie), jest rzadkg chorobg genetyczng zwigzang z opdznieniem rozwoju, niepetnosprawnoscig
intelektualng, zaburzeniami zachowania, napadami padaczkowymi, niskim wzrostem, zaburzeniami widzenia,
zmianami w budowie nerek i pecherza moczowego oraz wiotkoscig stawéw (hipermobilnoscig). Jak w wielu
chorobach genetycznych, kazda osoba moze by¢ dotknieta chorobg w inny sposéb — nawet w obrebie tej
samej rodziny. Nie kazda osoba z zespotem ZTTK bedzie miata wszystkie wymienione cechy, a dana cecha
nie musi wystepowac u wszystkich z takim samym nasileniem.

Zespot ZTTK jest spowodowany zmianami (wariantami) w genie SON, ktére zaburzajg jego funkcje;
schorzenie to jest rowniez znane jako zesp6t zwigzany z genem SON.

Co powoduje zespot ZTTK?

Geny to instrukcje, ktére odgrywajg wazng role we wzroscie i rozwoju. Sg zbudowane z DNA i znajdujg sie w
uporzagdkowanych strukturach zwanych chromosomami. Chromosomy zawierajg naszg informacje
genetyczng. Znajdujg sie one w komaérkach, czyli w podstawowych elementach budowy organizmu. U osoéb z
chorobami genetycznymi jeden lub wiecej gendw nie przekazuje organizmowi instrukcji w oczekiwany sposoéb,
co moze prowadzi¢ do zmian w jego funkcjonowaniu.

DNA sktada sie z elementéw zwanych ,zasadami” lub ,nukleotydami”. Istniejg cztery zasady DNA, oznaczane
literami A, C, G i T. Zasady te taczg sie w strukturze DNA w pary zasad. Petna sekwencja naszego DNA ma
ponad trzy miliardy par zasad. Zmiany w sekwencji DNA (warianty) wystepuja w genach kazdego cztowieka.
To wiasnie warianty w genach sprawiajg, ze kazdy z nas jest unikalng osoba.

Zespot ZTTK jest spowodowany okreslonymi zmianami (nazywanymi wariantami patogennymi) w sekwencji
DNA genu o nazwie SON.
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Gen SON znajduje sie na dtugim ramieniu ,,q” chromosomu 21, w regionie 21q22.11, jak pokazano na ilustraciji
ponizej.

Chromosome 21

SON gene
p-arm g-arm /
21g22.1

W komodrkach mamy dwie kopie chromosomu 21, a wiec rowniez dwie kopie genu SON. Zespot ZTTK
wystepuje wtedy, gdy zmieniona jest tylko jedna kopia genu SON; druga kopia dziata prawidtowo. Okresla sie
to jako dziedziczenie autosomalne dominujgce, poniewaz wszystkie ponumerowane chromosomy nazywa sie
autosomami, a choroby genetyczne wystepujgce, gdy uszkodzona jest tylko jedna kopia genu autosomalnego,
okresla sie jako dominujgce.

Unique publikuje osobny przewodnik (w jezyku angielskim) single gene disorders —

autosomal dominant inheritance

Sekwencja genu SON stuzy do wytwarzania biatka SON. Funkcja tego biatka w organizmie nie jest jeszcze w
petni poznana, wiadomo jednak, ze oddziatuje ono z wieloma biatkami waznymi dla rozwoju mozgu i
metabolizmu.

Badania genetyczne

Zespot ZTTK jest spowodowany wariantami sekwencji genu i mozna go wykry¢ za pomocg badania
genetycznego zwanego sekwencjonowaniem (np. sekwencjonowania catego eksomu — WES — lub
sekwencjonowania catego genomu — WGS).

Unique publikuje osobny przewodnik (w jezyku angielskim) DNA sequencing

Wyniki badania genetycznego
Wyniki badania genetycznego (genomowego) najprawdopodobniej zostang

przekazane przez lekarza genetyka, doradce genetycznego albo lekarza, ktory
Zlecit badanie.

Przyktadowy wynik badania sekwencjonowania DNA (np. WES lub WGS),
ktére moze wykrywaé warianty genéw, przedstawiono na nastepnej stronie
na przyktadzie genu SON.


https://rarechromo.org/media/singlegeneinfo/Single%20Gene%20Disorder%20Guides/SingleGeneDisorders%20QFN.pdf
https://rarechromo.org/media/singlegeneinfo/Single%20Gene%20Disorder%20Guides/SingleGeneDisorders%20QFN.pdf
https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/DNA%20sequencing%20(whole%20genome%20and%20exome)%20FTNW.pdf

¢c.1010C>T p.(Trp337Ser) (W337S): w eksonie 3 genu SON (NM_138926.3)

C>T oznacza zmiane w sekwencji genu: nukleotyd C zostat zastgpiony nukleotydem T

c.1010 oznacza pozycje pary zasad, w ktorej doszto do zmiany w sekwencji genu

p.(Trp337Ser) (W337S) oznacza zmiane w biatku: aminokwas tryptofan (Trp) zostat zastgpiony
aminokwasem seryng (Ser) w pozycji 337 sekwencji aminokwasow tworzgcych

biatko
ekson 3 oznacza czes¢ genu, w ktorej doszto do zmiany — w tym przypadku ekson 3
gen SON oznhacza gen, ktérego dotyczy zmiana
NM oznacza uzywang sekwencje referencyjng

Unique publikuje osobny przewodnik (w jezyku

angielskim) Interpreting Genetic Test Results

Jakie cechy i objawy wystepuja u oséb z zespotem ZTTK?

Jak w przypadku wielu chorob genetycznych, dzieci i dorosli z zespotem ZTTK mogg miec¢ réznorodne cechy i
objawy. W miare diagnozowania kolejnych oséb i dzielenia sie informacjami zakres tych cech oraz
prawdopodobienstwo ich wystepowania bedg stawaty sie coraz jasniejsze.

Typowe cechy wystepujgce u wiekszosci dzieci z zespotem ZTTK:

e Opdznienie rozwoju o réznym nasileniu, od
tagodnego do gtebokiego

e Niepetnosprawnosc intelektualna lub

trudnosci w uczeniu sie, zwykle od

umiarkowanych do ciezkich

Opodznienie mowy i jezyka

Zaburzenia zachowania

Zaburzenia snu

Trudnosci z karmieniem, ktore zwykle

ustepujg we wczesnym dziecinstwie

e Subtelne, charakterystyczne cechy twarzy

Inne mozliwe cechy obejmuja:

® Zmiany w budowie serca

® Zaburzenia zotgdkowo-jelitowe, w tym wymioty,
refluks i biegunka

® Wady nerek i narzgdéw ptciowych (wady uktadu
moczowo-ptciowego)

Obnizone napigcie migsniowe (hipotonia)
Wiotkie stawy (hipermobilnos¢)
Zaburzenia chodu

Opdbznienie wzrastania

Staby przyrost masy ciata i niski wzrost
Maty obwod gtowy (mikrocefalia)
Zaburzenia widzenia i zez
Nieprawidtowosci budowy moézgu
Napady padaczkowe

Nieprawidtowosci szkieletowe, takie jak
skrzywienie kregostupa i przykurcze stawéw

Utrata stuchu

Niedobdr odpornosci
prowadzacy do
nawracajgcych zakazen
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https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/Interpreting%20genetic%20test%20results%20FTNW.pdf

Ciaza i porod
Wiekszos¢ cigz, w ktorych dziecko ma zespdt ZTTK, przebiega bez szczegdlnych nieprawidtowosci i powiktan,

jednak niektére cechy mogg zosta¢ wykryte w czasie cigzy, zwykle podczas badania ultrasonograficznego w
potowie cigzy.

U wielu dzieci po urodzeniu obserwuje sie trudnosci w karmieniu. Masa urodzeniowa bywa nizsza od
przecietnej. Niektére noworodki mogg by¢ opisywane jako ,niezwykle mato aktywne”, co moze zwrdci¢ uwage
lekarzy na mozliwg chorobe podstawows.

QQ Trudno byto ustabilizowac¢ karmienie i przybieranie na wadze. W okresie noworodkowym
rozpoznano krecz szyi [gdy miesnie szyi dziecka powodujg skrecenie i przechylenie glowy na jedna
strone]. Ciemigczko zamknefo sie przedwczesnie.”

,Pojedyncza tetnica pepowinowa i problemy z nerkami.”

Wyglad
U dzieci z zespotem ZTTK czesciej niz u innych dzieci obserwuje sie charakterystyczne cechy wygladu twarzy.

Powoduje to zauwazalne podobiehstwa miedzy wyglgdem neurotypowego dziecka a wyglagdem innych os6b z
zespotem ZTTK.

Cechy twarzy sg bardzo zréznicowane, ale najbardziej zauwazalne dotyczg zwykle okolicy oczu. Najczestsze
obejmujg asymetrie twarzy, wydatne czoto, zwiekszong odlegtos¢é miedzy wewnetrznymi kgcikami oczu,
szpary powiekowe ustawione sg skosnie ku gérze lub ku dotowi, wyjatkowo proste brwi oraz szeroki,
sptaszczony grzbiet nosa. U niektorych osob wystepujg réwniez nisko osadzone uszy i krotka rynienka
podnosowa.

Rozwdj

Motoryka duza i mata

Opdznienie rozwoju ruchowego zgtaszano dotychczas u wszystkich dzieci z zespotem ZTTK (stan na 2025 r.).
Stopien opdznienia waha sie od tagodnego do ciezkiego, przy czym u wiekszosci dzieci jest umiarkowany.
Kamienie milowe rozwoju, takie jak obracanie sie, siedzenie, chodzenie, zabawa zabawkami, uzywanie
sztuécow, zapinanie zamkéw i guzikow oraz nauka korzystania z toalety, sg czesto opéznione. Zakres
ostatecznych umiejetnosci jest jednak szeroki: niektore dzieci osiggajg sprawnos¢ ruchowg i inne umiejetnosci
w podobnym wieku jak dzieci rozwijajgce sie typowo, a u innych opoznienie jest bardziej widoczne. U czesci
dzieci opisywano utrate wczesniej nabytych umiejetnosci (regres rozwojowy).

Obnizone napiecie miesniowe (hipotonia) i wiotkos¢ stawow (hipermobilnos¢) sg czeste i mogg wptywac na
sposob poruszania sie. Przykurcze, czyli ograniczenie ruchomosci stawéw uniemozliwiajgce ich petne
wyprostowanie, wystepujg rzadko, ale rowniez mogg wptywac na ruch. Niektore dzieci mogg mieé nietypowy
chdd z powodu niskiego napiecia miesniowego lub problemoéw z réwnowagg (ataksja). U niewielkiej liczby
0s0b obserwowano drzenia i nietypowe ruchy (dystonie). Wiele dzieci korzysta z wczesnej interwencji, w tym
ortez, wktadek, stabilizatoréw, szyn, jak réwniez terapii zajeciowej i fizjoterapii.

GQ Usiadt w wieku 8 miesiecy i zaczat samodzielnie chodzi¢ w wieku 2 lat. Ma hipotonie z
wiotkoS$cig stawow. Jako niemowle miat tendencje do zaciskania piesci i przyciskania glowy do
czegos, co nadal lubi. Zawsze preferowaf prawg reke i miat skfonnosc¢ do lustrzanego nasladowania
ruchéw dfoni.”



W wieku 5 lat wymaga stafej opieki i nadzoru. Staje sie silniejsza i kazdego dnia potrafi robi¢ wiecej,
ale obecnie potrzebuje drugiej osoby do cafej higieny osobistej, zmiany pieluch, karmienia przez
sonde i podawania lekow. Lubi biegac¢, cho¢ czesto upada. Bardzo kocha tez ksigzki i wspodlne
czytanie oraz muzyke réznych gatunkow. Lubi jezdzi¢ na rowerze i kopaé¢ w ziemi.”

»Hipermobilnos¢ stawow.”
»W wieku 3 lat chetnie podejmuje zabawe rownolegfa z rodzenstwem. Uwielbia sSpiewa¢ piosenki i

coraz lepiej wymawia sfowa. Potrafi rozpoznawaé przedmioty, zwierzeta, czlonkéw rodziny, czesSci
garderoby i pojazdy.”

Unique publikuje osobny przewodnik (w jezyku angielskim) Therapies i Toilet training

and continence

Rozwdj intelektualny i uczenie sie

Wszystkie dzieci z zespotem ZTTK majg niepetnosprawnosc intelektualng lub trudnosci w uczeniu sie.
Nasilenie moze by¢ od tagodnego do ciezkiego, ale zwykle miesci sie w zakresie umiarkowanym. Wiekszos¢
dzieci wymaga dodatkowego wsparcia edukacyjnego. Wczesna interwencja moze by¢ szczegodlnie korzystna,
a formalna ocena indywidualnych potrzeb jest zalecana.

QQ Kwalifikuje sie do nauczania specjalnego jako uczen z wada sfuchu, a takze z opéznieniem
rozwoju w zakresie komunikacji i rozwoju fizycznego. Otrzymuje terapie mowy w zakresie jezyka
ekspresyjnego i receptywnego, terapie zajeciowa, fizjoterapie, wsparcie asystenta stuchu i nadajnik
FM oraz pomoc w czynnosciach osobistych.”

,Ma niepetnosprawnosc¢ intelektualng i catoSciowe opdéznienie rozwoju, a takze wiele potrzeb
sensorycznych. Ma petny indywidualny program edukacyjny i uczeszcza do szkoty specjalistycznej,

gdzie otrzymuje wszystkie potrzebne formy wsparcia i terapie.”

,Umiarkowana niepetnosprawnosc¢ intelektualna.”

Unique publikuje osobny przewodnik (w jezyku angielskim)

Education i Further education, training and work

Mowa i jezyk

Dzieci z zespotem ZTTK zwykle majg opdznienia rozwoju mowy i jezyka, a niektdre z nich

mogg mie¢ trudnosci z koordynacjg ruchow warg, zuchwy i jezyka potrzebnych do prawidtowego
artykutowania stéw (apraksja mowy). Zakres osigganych umiejetnosci jest szeroki; cze$¢ dzieci moze
pozostac niewerbalna. U dzieci, ktdre rozwijajg mowe, moga pojawi¢ sie pojedyncze stowa, krétkie frazy lub
proste zdania, a niektére rozwijajg umiejetnos¢ rozmowy i majg obszerne stownictwo. Wielu rodzicéw uwaza,
ze ich dziecko rozumie znacznie wiecej, niz potrafi wyrazi¢ stowami.


https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Therapies%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Toilet%20training%20and%20continence%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Toilet%20training%20and%20continence%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Education%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Further%20Education,%20training%20and%20work%20FTNW.pdf

Ocena przeprowadzona przez logopede moze pomadc okresli¢ konkretne trudnosci Twojego dziecka
i zaplanowac regularne sesje terapeutyczne dostosowane do jego potrzeb. U osd6b niemdwigcych
lub uzywajgcych bardzo niewielu stébw pomocne mogg by¢é metody komunikacji wspomagajgcej i
alternatywnej, takie jak wskazywanie, piktogramy, gesty, mimika, uproszczony jezyk migowy oraz
zaawansowane systemy komunikacji wspomagane;.

QQ Rozumie znacznie wiecej, niz potrafi wyrazi¢. Oprocz zespofu ma niedostuch, ktory
rozpoznano po6zno, dlatego jego artykulacja jezykowa jest op6zniona w stosunku do wieku.”
»Pierwsze zrozumiafte dla nas stowa powiedziat w wieku 2 Ilat.”

W wieku 5 lat wyraznie rozumie duzo wiecej, niz potrafi wyrazi¢ sfowami. Reaguje na swoje imie a
kiedy chce, potrafi wykonywaé proste polecenia. Uzywa réznych gestéw, czasem znakodw, korzysta tez

Z urzadzenia komunikacyjnego. Potrafi powiedzie¢ kilka stow.”

,,W wieku 3 lat regularnie méwi czterowyrazowe zdania. Bardzo dobrze toleruje aparaty stfuchowe i
okulary — nie zdejmuje ich.”

Unique publikuje osobny przewodnik (w jezyku angielskim) Communication

Karmienie

Problemy z karmieniem w okresie noworodkowym sg czeste. Obnizone napiecie miesniowe moze utrudniac
potykanie, a niektére niemowleta ssg stabo i mogg wymagac¢ mleka wysokokalorycznego, aby wspierac
przyrost masy ciata. U czesci dzieci wystepuje refluks zotgdkowo-przetykowy, ktéry moze wymagac
leczenia, w tym odpowiedniego uktadania podczas karmienia, lekow, suplementéw zywieniowych, a
czasem zatozenia sondy nosowo-zotgdkowej albo gastrostomii. Zdarzajg sie rowniez epizody aspiraciji,
czyli przedostawania sie ptynu, pokarmu lub sliny do gérnych drég oddechowych lub ptuc. Niektorym

dzieciom pomaga wizyta w poradni karmienia, gdzie mozna oceni¢ trudnosci i uzyska¢ porady dotyczace
jedzenia i picia.

QQ Brak prawidlowego przyrostu masy ciata, karmienie przez sonde.”

Unique publikuje osobny przewodnik (w jezyku angielskim) Feeding

Wzrost i budowa ciata

U wielu dzieci z zespotem ZTTK opisanych dotgd w literaturze medycznej (2025) stwierdzano maty obwad
gtowy jak na wiek (matogtowie) oraz niski wzrost. U kilku os6b wykryto niedobér hormonu wzrostu. Po okresie
niemowlecym wzrost i masa ciata sg zmienne, ale zwykle pozostajg ponizej Srednie;.

QQ W wieku 12 Ilat znajduje sie ponizej 0,4 centyla. Ma asymetryczny rozmiar glowy ze wzglednag na
wiekszy niz oczekiwany rozmiar gfowy w stosunku do wieku. Przez pewien czas wystepowalfa
niedoczynnos¢ tarczycy. Niedoboér hormonu wzrostu.”
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https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Communication%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Feeding%20FTNW.pdf

Zachowanie

Rodzice i klinicysci czesto opisujg dzieci z zespotem ZTTK jako kochajgce, zdeterminowane i czute.
Jednoczesnie ich towarzyskie nastawienie moze wspotistnie¢ z wyzwaniami neurobehawioralnymi, takimi jak
’ zaburzenia snu, zaburzenia ze spektrum autyzmu, lek, trudnosci w regulacji emocji i agresja. Trudne
zachowania nie sg odzwierciedleniem charakteru dziecka, lecz czesto wynikajg z probleméw z uwaga,
lekiem lub przetwarzaniem sensorycznym.

Zrozumienie tego ztozonego profilu jest kluczowe dla zapewnienia skutecznego wsparcia. Strategie
postepowania powinny koncentrowac sie na przyczynach trudnych zachowan — na przykfad zapewnieniu
wsparcia sensorycznego, stosowaniu metod radzenia sobie z lekiem i tworzeniu uporzgdkowanego
srodowiska wspierajgcego uwage — przy jednoczesnym rozwijaniu naturalnie przyjaznej i spotecznej
osobowosci dziecka.

QQ Wrazliwy na swiatlo i hatas.”

,,Spi lekko i nieregularnie.”

Unique publikuje osobny przewodnik (w jezyku angielskim) Challenging Behaviour i Sleep

Dorostosé¢

Doswiadczenia osob dorostych mogg by¢ bardzo zréznicowane i zalezg od wielu czynnikéw, w
tym od poziomu niepetnosprawnosci intelektualnej lub trudnosci w uczeniu sie, ewentualnych
utrzymujgcych sie probleméw zdrowotnych oraz postepow we wczesnej interwencji i leczeniu.
Dorosli z zespotem ZTTK majg rozny poziom samodzielnosci.

Badania obejmujgce niewielkg liczbe dorostych osob z rozpoznanym zespotem ZTTK wykazaty,
ze czesciej niz w populacji ogolnej wystepuje u nich nadcisnienie tetnicze o wczesnym poczatku.

Unique publikuje osobny przewodnik (w jezyku angielskim) Puberty i Transition
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https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Puberty%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Transition%20guide%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Challenging%20Behaviour%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Sleep%20FTNW.pdf

Problemy medyczne

U dzieci z zespotem ZTTK obserwowano nastepujgce problemy medyczne. Nie wystepujg one u wszystkich
dzieci, dlatego nie kazde dziecko z zespotem ZTTK bedzie nimi dotkniete.

Mézg

U wielu dzieci wystepuja nieprawidtowosci strukturalne mézgu, ktére mozna wykry¢ w badaniu rezonansem
magnetycznym (MRI). Obserwowane zmiany réznig sie u poszczegolnych oséb. Do zmian opisywanych u
0s6b z zespotem ZTTK naleza:

Niedorozwydj istoty biatej fgczacej dwie potkule mozgu (ciata modzelowatego)
Stabiej rozwinieta cze$¢ mdzgu zwana moézdzkiem (hipoplazja mozdzku)
Scienczenie ciata modzelowatego

Powiekszone przestrzenie wypetnione ptynem w moézgu (poszerzone komory)
Zmiany w pofatdowaniu mézgu oraz rzadziej nietypowe potgczenia istoty biatej

QQ Badanie MRI wykazafo zmniejszenie objetosci istoty biatej oraz malformacje Chiariego, z
prawdopodobnym rozwojowym poszerzeniem komor nadnamiotowych.”

,Badanie MRI wykazafo czesciowa agenezje ciata modzelowatego, polimikrogyrie, leukomalacje
okofokomorowa, ubytek istoty biatej, cienka przysadke mézgowa, cienkie nerwy wzrokowe i
asymetryczne komory.”

Napady padaczkowe

Okoto potowa dzieci z zespotem ZTTK doswiadcza jakiejs formy napadéw padaczkowych, czyli nagtych i
nieoczekiwanych zmian aktywnosci elektrycznej mozgu. Objawy zalezg od tego, ktdre czesci mézgu sg
zaangazowane, i mogg obejmowac przejsciowe splatanie, niekontrolowane ruchy szarpane oraz utrate
przytomnosci lub $wiadomosci. Wiek pojawienia sie napaddw jest zmienny, a napady mogg wystapic
jednorazowo lub powtarzac¢ sie czesciej. U tej samej osoby moze wystepowac wiecej niz jeden typ napadow.
Badanie EEG i wideo-EEG mogg pomagac¢ w rozpoznaniu rodzaju napadu padaczkowego.

Napady mogg budzi¢ duzy niepokdj rodzin i by¢ trudne do obserwowania, jednak w wiekszosci przypadkow
ustepujg samoistnie lub pod wptywem leczenia. Nie przeprowadzono badan okreslajgcych, ktory lek
przeciwpadaczkowy jest najlepszy w zespole ZTTK, ale skuteczng kontrole napaddéw uzyskiwano m.in. przy
uzyciu lewetyracetamu, karbamazepiny i klobazamu.

Jesli u dziecka po raz pierwszy wystgpi napad, nalezy usungc z jego otoczenia przedmioty, ktére mogtyby
spowodowac uraz, i skontaktowac sie z pracownikiem ochrony zdrowia.

W zespole ZTTK obserwowano wiele rodzajéw napadow. Najczesciej wystepujg napady gorgczkowe; poza
nimi nie ma jednego dominujgcego typu napaddéw. Typy napadow obejmuja:

Napad gorgczkowy Epizody wystepujg wytgcznie wtedy, gdy dziecko ma wysokg gorgczke.

Napad nieswiadomosci ,zawieszen” Zmiana zachowania, jakby dziecko ,wytgczato sie”, czasem z patrzeniem
w jeden punkt, drzeniem powiek lub mlaskaniem. Napady nieSwiadomosci sg bardzo kroétkie i czesto trwajg
mniej niz pét minuty.

Niemowlece napady zgieciowe Rodzaj napadu zwykle wystepujgcy seriami u niemowlgt w wieku od 3 do 10
miesiecy. Najczesciej obserwuje sie je po przebudzeniu; mogg by¢ wyrazne lub subtelne.



Napad toniczno-kloniczny uogolniony Na poczatku napadu nieprawidiowa aktywnosc¢ elektryczna obejmuje
obie potkule mézgu. Napad obejmuje faze usztywnienia miesni, po ktérej nastepujg drgawki.

Napad miokloniczny uogolniony Obejmuje szarpane lub przypominajgce wstrzgs skurcze réznych miesni w
dowolnej czesci ciata, zwykle jednak rak lub nég. Kazdy napad miokloniczny trwa utamek sekundy lub
najwyzej sekunde.

Napad toniczny Napad obejmujgcy nagte usztywnienie mieéni.

Napad miokloniczno-atoniczny Napad obejmujgcy szarpane lub przypominajgce wstrzas skurcze miesni, po
ktérych nastepuje utrata napiecia miesniowego, tak ze osoba stojgca upada na ziemie.

Serce

U niektérych opisanych dotgd oséb z zespotem ZTTK stwierdzono wrodzone zmiany w budowie serca. Jesli
podejrzewa sie problemy z sercem, mozna je rozpozna¢ za pomocg badan takich jak echokardiogram.

Najczesciej obejmujg one:

e Ubytek miedzy dwiema goérnymi jamami serca (ubytek przegrody miedzyprzedsionkowe;j,
ASD) albo ubytek miedzy dwiema dolnymi jamami serca (ubytek przegrody
miedzykomorowej, VSD)

e Brak zamkniecia przewodu, ktory w zyciu ptodowym przenosi krew miedzy aortg a tetnicg
ptucng (przetrwaty przewdd tetniczy, PDA)

QQ Dwupftatkowa zastawka aortalna, szmer przy lewym brzegu mostka.”

Zaparcia

Zaparcia i inne zaburzenia zotgdkowo-jelitowe sg czeste u dzieci z zespotem ZTTK. Moga by¢ zwigzane z
obnizonym napieciem miesniowym, matg iloscig ruchu, dietg ubogg w btonnik i niewielkim spozyciem ptynow,
a takze innymi, nie w petni poznanymi przyczynami. Wazne jest omowienie mozliwych przyczyn z lekarzem
lub pielegniarkg srodowiskowg, ktérzy moga zaleci¢ zmiane diety albo srodki zmigkczajgce stolec lub
przeczyszczajgce. U niektorych dzieci pomocne byty lewatywy, gdy objawy byty szczegdlnie nasilone.

Oczy i wzrok

Problemy z oczami i widzeniem sg czeste u dzieci z zespotem ZTTK. Opisywano szeroki zakres zaburzen, a u
jednej osoby moze wystepowac wiecej niz jeden problem zwigzany ze wzrokiem lub oczami. Najczesciej sg to
nadwzrocznos$é, ktorg zwykle mozna skorygowac okularami; zez, w ktérym jedno lub oba oczy odchylajg sie
do wewnatrz, na zewnatrz, w gore lub w doét; albo korowe zaburzenia widzenia wynikajgce ze zmian w czesci
mobzgu przetwarzajgcej informacje wzrokowe.

QQ Ma anizometropie lewego oka [gdy wystepuje istotna roznica widzenia miedzy oczami] oraz
niewielka egzoforie [gdy jedno lub oba oczy odchylajg sie na zewnatrz podczas skupiania wzroku, na
przykiad przy korzystaniu z ekranu]. Nosi okulary od 2. roku zycia.”

Kregostup i kosci
Niektére dzieci rodzg sie ze skrzywieniem kregostupa lub rozwijajg je pozniej. Moze to by¢ boczne skrzywienie

kregostupa (skolioza), zaokraglenie gornej czesci plecéw (kifoza) albo kifoskolioza. Skrzywienie mozna leczyé
fizjoterapig i ¢wiczeniami, a czasem konieczna jest orteza lub operacja.
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Kilka niemowlat z zespotem ZTTK urodzito sie ze zmiang w kregu (kosci kregostupa), w ktérej rozwineta sie
tylko jedna potowa kosci (potkreg). Moze to nasila¢ skolioze, ale poza tym zwykle nie jest szkodliwe.

Czasami mozna zaobserwowac takze inne zmiany w szkielecie, takie jak nieprawidtowosci konczyn, dtoni,
stop i zeber.

QQ Nieprawidfowosci kregow.”

Stawy

Nieprawidtowosci stawdw sg znang cechg zespotu ZTTK. Obejmujg bardzo wiotkie, hipermobilne stawy, co
oznacza, ze niemowleta i dzieci mogg ustawiac¢ konczyny w pozycjach trudnych lub niemozliwych dla innych
0s6b. Cho¢ nie zawsze powoduje to problemy, hipermobilno$¢ moze wigzac sie z bélem i sztywnoscig stawow
oraz miesni, fatwymi zwichnieciami i urazami, takimi jak skrecenia. Dzieci z bardzo wiotkimi stawami moga
wymagac fizjoterapii, masazu lub dodatkowych stabilizatorow, zanim zaczng chodzi¢. W nielicznych
przypadkach stawy sg nadmiernie sztywne i mogg wymagac leczenia operacyjnego oraz wydtuzenia sciegien.

Podniebienie

Rzadko zgtaszano nieprawidtowosci sklepienia jamy ustnej (podniebienia), od trudnych do zauwazenia, takich
jak wysokie lub tukowate podniebienie, po bardziej oczywiste, takie jak rozszczep podniebienia.
Nieprawidtowosci podniebienia, zwlaszcza rozszczep, mogg powodowacé trudnosci z karmieniem, stuchem,
wyrzynaniem zebow i wytwarzaniem mowy. Leczenie chirurgiczne moze ztagodzi¢, a czasem catkowicie
usung¢ te problemy.

Nerki i drogi moczowe

Niektore dzieci rodzg sie z nieprawidtowosciami nerek lub drog moczowych. Opisywano miedzy innymi nerke
podkowiastg, brak jednej nerki lub jej maty rozmiar oraz inne zmiany strukturalne jednej lub obu nerek. Zwykle
mozna je wykry¢ w badaniu ultrasonograficznym nerek.

Zakazenia uktadu moczowego sg stosunkowo czeste i mogg wymagac leczenia antybiotykami. Nawracajgce
zakazenia mogg wymagac profilaktycznego stosowania antybiotykéw. Opisywano réwniez odptyw moczu z
pecherza w kierunku nerek, ktory moze uszkadzac nerki i prowadzi¢ do czestych zakazen.

QQ Obustronny odplyw pecherzowo-moczowodowy (VUR).”

,Prawa nerka jest nieco mniejsza niz lewa.”

Stuch

U niektorych dzieci wystepuje utrata stuchu. Mozliwe jest jej leczenie za pomocg aparatow stuchowych. U
czesci dzieci pojawia sie ,wysiekowe zapalenie ucha srodkowego” (,glue ear”), czyli gromadzenie sie ptynu za
btong bebenkowa, ktore moze nasilac sie przy nietypowo waskich przewodach stuchowych zewnetrznych i
nadmiarze woskowiny. Jest to rodzaj przewodzeniowego ubytku stuchu i zwykle leczy sie go przez zatozenie
drendéw wentylacyjnych do btony bebenkowej. Poniewaz dzieci sg narazone na opdznienie rozwoju mowy,
nalezy wczesnie reagowac na obawy rodzicow i zapewnic¢ terapie w domu lub w szkole.

Unique publikuje osobny przewodnik (w jezyku angielskim) Hearing
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https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Hearing%20Loss%20FTNW.pdf

Jak czesto wystepuje zespot ZTTK?

Zespot ZTTK jest niezwykle rzadki. Obecnie (2025 r.) w literaturze medycznej opisano okoto 80 oséb z
wariantem genu SON, ale wiadomo, ze zdiagnozowano wiecej osob; ZTTK SON-Shine Foundation szacuje,
ze na $wiecie rozpoznano 450-500 osob dotknietych tym zespotem.

Oczekuje sie, ze wraz ze wzrostem swiadomosci i coraz bardziej rutynowym wykonywaniem badan
genetycznych rozpoznanie to bedzie stawiane u wiekszej liczby oséb.

Dlaczego do tego doszio?

Podczas poczecia materiat genetyczny rodzicéw jest kopiowany w komorce jajowej i plemniku, ktore tworzg
nowe dziecko. Ten biologiczny proces kopiowania nie jest doskonaty i u wszystkich dzieci dochodzi do
losowych zmian w kodzie genetycznym, ktorych nie ma w DNA rodzicow. Dzieje sie to naturalnie i nie wynika
z diety, srodowiska ani stylu zycia rodzicéw. Wiekszo$¢ takich zmian nie ma oczywistego wptywu. Rzadko
jednak losowa zmiana DNA moze prowadzi¢ do problemoéw zdrowotnych lub wptywac na rozwdj. Jesli taka
zmiana zaburza funkcje genu SON, u dziecka wystepuje zespét ZTTK. U niemal wszystkich oséb opisanych
dotad (2025 r.) zmiana byta losowa, czyli ,de novo”, co oznacza, ze pojawita sie po raz pierwszy w danej
rodzinie u osoby dotknietej choroba.

Czy moze sie to powtorzy¢?

Mozliwos¢ urodzenia kolejnego dziecka dotknietego rzadkg chorobg genetyczng zalezy od kodu
genetycznego rodzicéw. Prawie wszystkie dotychczas opisane przypadki zespotu ZTTK (2025 r.) sg de novo,
czyli nowe, co oznacza, ze nie zostaty odziedziczone po rodzicach. Jesli wariant powstat de novo i zaden z
rodzicéw nie ma tej samej zmiany w genie SON co dziecko, ryzyko urodzenia kolejnego dziecka z zespotem
ZTTK wynosi zwykle mniej niz 1%.

W rodzinach, w ktérych wariant genu SON zostat odziedziczony od rodzica, ryzyko urodzenia kolejnego
dziecka — dziewczynki lub chtopca — z zespotem ZTTK wynosi 50% w kazdej cigzy. Nie mozna jednak
wiarygodnie przewidzie¢ wptywu na rozwoj, zdrowie i zachowanie dziecka. Osrodek genetyczny powinien moc
zaproponowac poradnictwo przed kolejng cigza.

Jesli dziecko z wariantem genu SON w przysztosci bedzie miato wiasne dzieci, prawdopodobienstwo
przekazania wariantu dziecku wynosi 50% w kazdej cigzy. Zdolnos¢ dziecka do opieki nad wiasnym dzieckiem
bedzie najprawdopodobniej Scisle zwigzana z jego wtasnymi mozliwosciami uczenia sie i zachowaniem.
Lekarz genetyk kliniczny lub doradca genetyczny moze udzieli¢ kazdej rodzinie indywidualnej porady
dotyczgcej prawdopodobienstwa urodzenia kolejnych dzieci z zespotem ZTTK.

Unique publikuje osobny przewodnik (w jezyku angielskim) Mosaicism, Planning
your next child, Prenatal genetic testing and diagnosis, A clinical genetics

appointment i Supporting siblings of children with a rare genetic condition

Czy zesp6t ZTTK mozna wyleczy¢?

Obecnie nie ma leczenia przyczynowego zespotu ZTTK, poniewaz skutki zmiany genetycznej pojawiajg sie juz
podczas formowania i rozwoju dziecka. Znajomos¢ rozpoznania pozwala jednak wdrozy¢ odpowiednie
monitorowanie i interwencje.
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https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/Mosaicism%20QFN.pdf
https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/Planning%20your%20next%20child%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/Planning%20your%20next%20child%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/A%20Clinical%20Genetics%20Appointment%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Supporting%20Siblings%20of%20Children%20with%20a%20Rare%20Genetic%20Condition%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Supporting%20Siblings%20of%20Children%20with%20a%20Rare%20Genetic%20Condition%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Supporting%20Siblings%20of%20Children%20with%20a%20Rare%20Genetic%20Condition%20FTNW.pdf

Postepowanie

Nie opublikowano dotad wytycznych praktyki klinicznej dotyczgcych zespotu ZTTK (2025 r.). Ponizsze
sugestie pochodzg od klinicystow majgcych doswiadczenie w opiece nad osobami z zespotem ZTTK i majg na
celu poprawe jakosci zycia oraz zmniejszenie ryzyka powikifan.

Dzieci i dorosli z zespotem ZTTK powinni pozostawac¢ pod opiekg zespotu wielodyscyplinarnego. Zespot
powinien obejmowac genetyka oraz pediatre (w przypadku dzieci), ktérzy mogg koordynowac opieke,
monitorowac¢ rozwoj i zachowanie oraz zapewnia¢ odpowiednie wsparcie, takie jak fizjoterapia, terapia
zajeciowa, terapia mowy i — w razie potrzeby — terapia behawioralna. W zalezno$ci od wystepujgcych cech
konieczne mogg by¢ konsultacje neurologiczne, endokrynologiczne, kardiologiczne, okulistyczne,
gastroenterologiczne, urologiczne i nefrologiczne.

Bezposrednio po rozpoznaniu

Jesli nie wykonano tego w ramach diagnostyki, zaleca sie ocene cech zespotu ZTTK wystepujgcych u dziecka
lub dorostego z rozpoznaniem tej choroby genetycznej. Moze ona obejmowac ocene rozwojowa,
neurologiczng, neuropsychiatryczng, okulistyczng, audiologiczng i endokrynologiczng. Zaleca sie rowniez
USG serca (echokardiogram), nerek i drdg moczowych. Pozwala to ustali¢, ktére cechy zespotu ZTTK sg
obecne i jak bardzo sg nasilone.

Opieka wspierajaca

Dzieci z zespotem ZTTK prawdopodobnie bedg wymagaty opieki zespotu wielodyscyplinarnego. Wsparcie
moze obejmowac lekarza pediatre, genetyka, neurologa, kardiologa, endokrynologa, urologa, nefrologa,
okuliste, terapeute zajeciowego, fizjoterapeute, logopede, pielegniarki specjalistyczne oraz innych
pracownikéw ochrony zdrowia, w zalezno$ci od indywidualnych potrzeb.

Pediatra — lekarz specjalizujgcy sie w zdrowiu fizycznym, psychicznym i spotecznym dzieci od urodzenia do
wczesnej dorostosci.

Genetyk — lekarz specjalizujgcy sie w chorobach genetycznych.
Neurolog — lekarz specjalizujgcy sie w chorobach moézgu, rdzenia kregowego i uktadu nerwowego.

Kardiolog — lekarz specjalizujgcy sie w chorobach serca.

Endokrynolog — lekarz specjalizujgcy sie w hormonach, ich wptywie na organizm oraz we wzrastaniu.
Urolog — lekarz specjalizujgcy sie w rozpoznawaniu i leczeniu chordb uktadu moczowego.
Nefrolog — lekarz specjalizujgcy sie w chorobach nerek.

Okulista — lekarz specjalizujgcy sie w chorobach oczu.

Terapeuta zajeciowy — specjalista ochrony zdrowia, ktéry wykorzystuje codzienne aktywnosci do
wspierania samodzielnosci i moze dobra¢ odpowiedni sprzet pomocniczy.

Fizjoterapeuta — specjalista ochrony zdrowia, ktory wykorzystuje ¢wiczenia, ruch, terapie
manualng, edukacje i poradnictwo, aby wspierac¢ site, sprawno$¢ i mozliwosci ruchowe ciata.

Logopeda — specjalista ochrony zdrowia pomagajgcy w zakresie mowy, jezyka, komunikacji, a czasem takze
trudnosci z karmieniem i potykaniem.

Pielegniarki specjalistyczne i/lub inni pracownicy ochrony zdrowia mogg by¢ potrzebni do
systematycznego i kompleksowego planowania leczenia dziecka lub osoby dorostej.

Leczenie i terapie

Wczesna interwencja moze by¢ szczegodlnie korzystna, a formalna ocena indywidualnych potrzeb jest
zalecana. Plan edukacyjno-zdrowotno-opiekunczy w Wielkiej Brytanii, indywidualny program edukacyjny w
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Stanach Zjednoczonych lub réwnowazny dokument w innych krajach moze pomoc zapewni¢ dziecku
potrzebne wsparcie edukacyjne, zdrowotne i spoteczne.

Leczenie zalezy od konkretnych cech i objawow wystepujgcych u osoby z zespotem ZTTK i moze obejmowac
fizjoterapie, terapie zajeciowa, terapie mowy, terapie karmienia, terapie behawioralng, leki, modyfikacje diety
oraz zabiegi chirurgiczne lub inne leczenie problemoéw zdrowotnych, takich jak wady szkieletowe, choroby
serca, nieprawidtowosci nerek i drog moczowych, ciezkie trudnosci z karmieniem, zez lub zaburzenia stuchu.

Fizjoterapia w przypadku obnizonego napiecia miesniowego; moze obejmowaé okreslone ¢wiczenia
wzmachniajgce i wspiera¢ rozwoj umiejetnosci motorycznych.

Terapia zajeciowa w zakresie pomocy fizycznych, takich jak szyny, ktére mogg utatwiaé codzienne
Czynnosci.

Terapia mowy wspierajgca rozwoj mowy.

Terapia karmienia pomagajgca poprawi¢ koordynacje lub rozwigzywac trudnosci z karmieniem zwigzane z
przetwarzaniem sensorycznym.

Terapia behawioralna w przypadku cech autyzmu, ADHD i leku; moze obejmowac ustrukturyzowane metody,
takie jak terapia behawioralna (ABA), ktére pomagajg radzi¢ sobie z trudnymi zachowaniami, rozwija¢
umiejetnosci spoteczne i wzmacniac strategie radzenia sobie.

Leki mogg byc¢ przepisywane w zaleznosci od konkretnych objawdéw, takich jak
problemy zotgdkowo-jelitowe lub napady padaczkowe.

Dieta, na przykfad dieta bogata w btonnik albo srodki zmiekczajgce stolec i/lub
przeczyszczajgce, moze by¢ zalecana w celu tagodzenia zapar¢. U niektorych osob
pomocne sg lewatywy, gdy objawy sg szczegdlnie nasilone.

Operacje i leczenie problemoéw zdrowotnych, takich jak wady szkieletowe, choroby

serca oraz nieprawidtowosci nerek i drég moczowych. Zatozenie gastrostomii (sondy G) w
przypadku ciezkich, dtugotrwatych trudnosci z karmieniem moze by¢ konieczne, aby zapewni¢
odpowiednie odzywienie. Mozna rozwazy¢ zabiegi korygujgce zeza i poprawiajgce widzenie. U
niektérych oséb pomocne mogg by¢ aparaty stuchowe.

Monitorowanie

Zaleca sie regularne oceny, aby monitorowac obecne objawy, odpowiedz na opieke i leczenie oraz pojawianie
sie nowych objawéw w czasie.

e Regularne kontrole rozwoju psychoruchowego i postepéw w edukacji dziecka

e Konsultacje neurologiczne w przypadku obnizonego napiecia miesniowego, zaburzen ruchowych lub
napadow

e Regularne konsultacje okulistyczne w razie zaburzenia widzenia

e Coroczna kontrola stuchu

e Rozwazenie corocznej kontroli kardiologicznej, jesli stwierdzono wrodzong wade serca

e Rozwazenie USG jamy brzusznej oraz kontroli nerek i dr6g moczowych w razie potrzeby

e Monitorowanie wzrostu oraz konsultacja gastroenterologiczna, jesli wystepujg trudnosci z karmieniem,
refluks lub zaparcia

e (Ocena potrzeby wsparcia spotecznego, opieki wytchnieniowej, pielegniarskiej, poradnictwa
genetycznego i planowania rodziny
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Badania nad nowymi metodami leczenia zespotu ZTTK

Zmiany genetyczne powodujgce zespot ZTTK wptywajg na rozwoj mdzgu i innych czesci ciata jeszcze przed
urodzeniem. Chociaz mozg w pewnym stopniu rozwija sie takze po urodzeniu, nie jest jasne, w jakim zakresie
zespot ZTTK mogtby by¢ leczony w pdzniejszym zyciu po postawieniu rozpoznania.

Trwajg badania nad ulepszonym leczeniem i postepowaniem w réznych aspektach zespotu ZTTK, takich jak
np. obnizone napiecie miesniowe. Ponadto, cho¢ zespét ZTTK jest chorobg stosunkowo rzadkg, gen SON
pozostaje przedmiotem ciggtych badan. Badania nad terapiami, takimi jak terapie genowe, ktére mogtyby
potencjalnie korygowac¢ warianty powodujgce zespét ZTTK, mogag w przysztosci pomaéc osobom z tym
zespotem.

Szczegotowe informacije o badaniach klinicznych dotyczacych konkretnej choroby lub genu mozna znalez¢ w
serwisach ClinicalTrials.gov oraz EU Clinical Trials Register.

Rodziny moéwia...

QQ Jest bardzo kochajacy, troskliwy i potrafi byé bardzo zabawny. Uwielbia sie przytulac i
jest przyjaznie nastawiony do wszystkich.”

»Ma motywacje i determinacje do nauki. Okazuje emocje i jest ich Swiadomy, zwlaszcza
mitosci. Ma zarazliwy usmiech i Smiech. Jest wojownikiem i pokazuje swiatu, ze ta choroba go
nie zatrzyma.”

»Jest bardzo bystra i zmotywowana. Jest zabawna i uwielbia sie $miaé. Lubi tez rozSmieszaé¢
innych. Kocha swojg rodzine i starszego brata, z ktérym jest bardzo blisko. Jest bardzo
radosna, ale najszczesliwsza wtedy, gdy jest w domu z rodzing, na hustawkach lub
Zjezdzalniach w parku albo gdy je lody. Wnosi do naszego zycia ogromna rados¢.”
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https://clinicaltrials.gov/
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search

Zrodta
Informacje zawarte w tej broszurze pochodzg z opublikowanej literatury medycznej oraz informacji
przekazanych przez cztonkéw Unique. W 2025 r. Unique miato 11 cztonkdéw z zespotem ZTTK. Podano

nazwisko pierwszego autora i date publikacji artykutdw medycznych, aby umozliwi¢ odnalezienie streszczen
lub oryginalnych artykutéw w internecie w bazie PubMed (pubmed.ncbi.nim.nih.gov/).

Pismiennictwo
Mori i wsp. (2025). Zhu-Tokita-Takenouchi-Kim Syndrome. GeneReviews® [Internet] Seattle (WA): 25
wrzesénia 2025. Link do artykutu

Dingemans i wsp. (2021). Establishing the phenotypic spectrum of ZTTK syndrome by analysis of 52
individuals with variants in SON. Eur J Hum Genet., 30(3): 271-281. * Link do artykufu

Kushary i wsp. (2021). ZTTK syndrome: Clinical and molecular findings of 15 cases and a review of the
literature. American Journal of Medical Genetics, 185(12): 3740-3753. PMID 34331327. * Link do artykutu

Kim i wsp. (2016). De Novo Mutations in SON Disrupt RNA Splicing of Genes Essential for Brain Development
and Metabolism, Causing an Intellectual-Disability Syndrome. American Journal of Human Genetics, 18;99(3):
711-719. * Link do artykutu

Uwaga: gwiazdka oznacza artykuty dostepne w trybie otwartego dostepu dla wszystkich w serwisie
pubmed.ncbi.nim.nih.gov

ds



https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK618356/pdf/Bookshelf_NBK618356.pdf
https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC8904542/pdf/41431_2021_Article_960.pdf
https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC8595531/pdf/nihms-1727740.pdf
https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC5011044/pdf/main.pdf
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/
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Dotacz do Unique, aby uzyska¢ kontakty z rodzinami, informacje i wsparcie:

Poméz nam pomagacé Tobie!
Unique jest organizacjg charytatywng bez finansowania rzgdowego, dziatajgcg wytgcznie dzieki darowiznom i
grantom. Jesli mozesz, przekaz darowizne:

Ten przewodnik zostat opracowany we wspotpracy z GenlDA ﬁ@ﬁ G e n I DA

Grupy na Facebooku i inne linki:

e ZTTK SON-Shine Foundation

ZTTK SON-Shine Foundation Facebook group
Simons Searchlight | SON

Simons Searchlight SON Facebook group
Fundacja SONgene ZTTK Poland

Tlumaczenie:

Fundacja SONgene ZTTK Poland

Ten przewodnik informacyjny nie zastepuje indywidualnej porady medycznej. Rodziny powinny konsultowac sie z
wykwalifikowanym lekarzem we wszystkich sprawach dotyczgcych rozpoznania genetycznego, postepowania i
zdrowia. Wiedza o zmianach genetycznych rozwija sie bardzo szybko i cho¢ informacje zawarte w tym przewodniku
uznawano za najlepsze dostepne w chwili publikacji, niektore fakty mogg pézniej ulec zmianie.

Przewodnik zostat napisany przez dr. Eda Steele’a z Great Ormond Street Hospital for Children NHS Foundation
Trust w Wielkiej Brytanii oraz Unique (CA), a zrecenzowany przez dr Mari Mori (MD), profesor nadzwyczajng
genetyki cztowieka w Emory University School of Medicine w Atlancie, Georgia, USA, oraz dr Mare Cowen, dyrektor
naukowg The ZTTK SON-Shine Foundation. Niniejszy przewodnik zostat zweryfikowany przez dr. Ryszarda
Slezaka z Wroctawskiego Uniwersytetu Medycznego.

Wersja 1.1.1 (CA) [2026]
Copyright © Unique [2026]

Rare Chromosome Disorder Support Group Numer organizacji charytatywnej 1110661
Zarejestrowano w Anglii i Walii Numer spotki 546041
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https://rarechromo.org/families/
http://www.genida.eu/home
http://www.zttk.org/
https://www.facebook.com/groups/5335340893148728/
https://www.simonssearchlight.org/research/what-we-study/son/
https://www.facebook.com/groups/2873496205997858
https://www.facebook.com/share/14r1hojTZgK/
https://www.facebook.com/share/14r1hojTZgK/
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