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 Streszczenie    
Cel pracy: Celem pracy było opracowanie wskaźników prawdopodobieństwa urodzenia dziecka z niezrównowa-
żonym kariotypem oraz wskaźników ryzyka różnych patologii ciąży w rodzinach nosicieli translokacji chromoso-
mowych wzajemnych angażujących segmenty chromosomu 7 (TCW-7), w zależności od długości pojedynczych 
segmentów krótkich (TCW-7p) i długich (TCW-7q) ramion chromosomu 7, z uwzględnieniem rodzicielskiego po-
chodzenia nosicielstwa. Na przykładzie rodziny z nosicielstwem unikatowej t(7;9)(p21.3;p23) zaprezentowano,  
w jaki sposób praktycznie można wykorzystać uzyskane wskaźniki udzielając porady genetycznej.

Materiał i metody: Analizę segregacyjną przeprowadzono w grupie 69 rodowodów nosicieli TCW-7 zawierających 
dane kliniczne i cytogenetyczne 341 ciąż i urodzeń potomstwa w sześciu grupach oddzielnie w zależności od 
długości segmentu 7p i 7q wyznaczonej przez położenie punktu złamania TCW: 7p21 pter, 7p14…p15 pter, 
7p11…p12…p13 pter  oraz 7q33…q34…q35 qter, 7q32 qter, 7q11…q21.. q22…q31 qter z uwzględnieniem 
rodzicielskiego pochodzenia TCW. 
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 W każdej grupie określono wskaźniki prawdopodobieństwa urodzenia dziecka z niezrównoważeniem kariotypu, 
ryzyka poronienia samoistnego, ciąży obumarłej oraz wczesnych zgonów noworodków metodą Stengel-Rutkowski 
i Stene z zastosowaniem korekty oszacowania probantów i wybrane wskaźniki zastosowano praktycznie do porady 
genetycznej rodziny nosicieli t(7;9)(p21.3;p23). 

Wyniki: Prawdopodobieństwo urodzenia dziecka z niezrównoważonym kariotypem w przypadku nosicielstwa 
TCW-7p wynosiło 5.5±2.2% (6/108) (w tym matczyne MAT - <1%, 0/56; ojcowskie PAT-13.6±5.2%, 6/44, p=0.04) i 
mieściło się w zakresie: 23.0% - 3.1% w zależności od długości segmentu 7p. Natomiast w przypadku nosicielstwa 
TCW-7q wynosiło 2.7±1.5% (3/111) (w tym MAT - 3.5±2.0%, 3/86, PAT - <2.6%, 0/19) i mieściło się w zakresie 
6.2% - <0.82% w zależności od długości segmentu 7q. Ryzyko wystąpienia ciąży obumarłej/wczesnego zgonu 
noworodka na skutek wad rozwojowych w rodzinach nosicieli TCW-7p określono jako  2.8±1.6% (3/108) a nosicieli  
TCW-7q jako 9.9±2.8% (11/111), natomiast ryzyko wystąpienia poronień samoistnych   jako  25.9±4.2% (28/108) 
i 34.2±4.5% (38/111). Prawdopodobieństwo wystąpienia niezrównoważonego kariotypu u potomstwa rodzin 
nosicieli TCW-7p badanego prenatalnie w drugim trymestrze ciąży oszacowano jako  41.7±14.2% (5/12), a dla 
rodzin nosicieli TCW-7q jako 46.7±12.9% (7/15). 

Wnioski:

1. Wskaźniki prawdopodobieństwa urodzenia dziecka z niezrównoważonym kariotypem oraz wskaźniki wystąpie-
nia poszczególnych form patologii ciąży w rodzinach nosicieli zarówno TCW-7p jak i TCW-7q są różne i zależą 
od długości segmentu chromosomu 7 zaangażowanego w TCW.

2. Prawdopodobieństwo urodzenia dziecka z niezrównoważonym kariotypem wskutek nosicielstwa TCW-7p po-
chodzenia ojcowskiego jest istotnie wyższe w porównaniu do pochodzenia matczynego (p=0,04).

3. Sugeruje się, że prawdopodobieństwo urodzenia dziecka z niezrównoważonym kariotypem w rodzinach nosi-
cieli TCW-7q pochodzenia matczynego może być wyższe w porównaniu do rodzin  nosicieli TCW-7q pocho-
dzenia ojcowskiego. 

  Słowa kluczowe: chromosom 7 / matczyne/ojcowskie nosicielstwo TCW /   
       / raw o o o ie stwo niezr wnowa enia karioty   otomstwa /

       / ryzyko atolo ii ci y / translokacja chromosomowa wzajemna (TCW) /

 Abstract
Introduction: Carriership of reciprocal chromosomal translocation (RCT) may be the reason the occurrence 
of congenital malformations in the offspring, early neonatal death, stillbirth, and recurrent miscarriages due to 
unbalanced karyotype of gametes. The probability rate for individual categories of unfavorable outcomes depends 
on the kind of chromosome involved and is individually variable.

Objectives: The aim of study was to estimate the probability rates for unbalanced offspring and to evaluate the 
risk for different categories of unfavorable pregnancy outcomes, depending on the size of chromosomal segment 
with differentiation between maternal/paternal origin of the reciprocal chromosomal translocations involving 
chromosome 7p (RCT-7p) and 7q (RCT-7q). In addition, the use of the obtained results has been illustrated by the 
example of a family with unique RCT t(7;9)(p21.3,p23).

Material and methods: Empirical and cytogenetic data on 341 pregnancies and offspring of 133 carriers were 
collected from 69 pedigrees of carriers of RCT-7p and RCT-7q at risk for a single 7 segment imbalance. The 
probability rates of particular form of pregnancy pathology have been calculated according to the method of 
Stengel-Rutkowski and Stene, including all forms of meiotic segregation and their survival rates after fertilization 
to term childbirth.

Results: The probability rates for unbalanced offspring for carriers of RCT-7p after 2:2 disjunction and adjacent-1 
segregation were calculated as 5.5%±2.2% (6/108); for maternal (MAT) and paternal (PAT) carriers were about 
<1% (0/56) and 13.6±5.2% (6/44) (p=0.04) respectively. Considering different segment lengths of 7p, the following 
values for shorter and longer segments were obtained: 23.0±11.7% (3/13) for 7p21 pter; 3.3±3.3% (1/30) for 
7p14 pter and 3.1±2.1% (2/65) for 7p11 pter. The risk figures for stillbirth/earl neonatal death were estimated 
at 2.8±1.6% (3/108),but for miscarriage were calculated at 25.9±4.2% (28/108) for carriers RCT-7p.

The probability rates for unbalanced offspring at birth for carriers of RCT-7q were calculated as 2.7±1.5% 
(3/111); for MAT and PAT carriers were 3.5±2.0% (3/86) and <2.6% (0/19) respectively. Considering different 
segment lengths of 7q, the following values for shorter and longer segments were obtained: 6.2±6.1% (1/16) for 
7q33 qter; 5.3±3.6% (2/38) for 7q32 qter and <0.82% (0/57) for 7q11 qter. The risk figures for stillbirth/early 
neonatal death were estimated at 9.9±2.8% (11/111), but for miscarriage were calculated at 34.2±4.5% (38/111) 
for carriers RCT-7q. The probability estimated values for unbalanced fetuses, evaluated prenatally in the second 
trimester of pregnancy, for carriers of RCT-7p and RCT-7q were similar, i.e. 41.7±14.2% (5/12) and 46.7±12.9% 
(7/15), respectively.
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Conclusions:

1. The probability rates for unbalanced offspring and the risk values for individual categories of unfavorable 
outcomes for carriers of RCT-7 are different and depend on the size of chromosome 7 segment involved in RCT.

2. The probability rate for unbalanced offspring for paternal carriers of RCT-7p is higher than for maternal carriers 
(p=0.04).

3. It is suggested that the probability rate for unbalanced offspring for maternal carriers of RCT-7q may be higher 
than for paternal carriers.  

 Key words: chromosome 7 / maternal / paternal carriers of RCT / 
       / pro a ility rate for n alance  offsprin  at irth / risk of pre nancy o tcome / 
       / reciprocal chromosome translocation (RCT) /
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Tabela I. Charakterystyka cytogenetyczna badanych grup rodowodów  nosicieli TCW ryzyka pojedynczego niezrównoważenia  segmentu 7p i 7q z uwzględnieniem  jego 
długości  wyznaczonego  przez punkt złamania. 

Nr 
rodowodu

Translokacja 
chromosomowa 

wzajemna

elko  se men u  
chromosomu

wne o
r d o

7p
7p p er

1. t(7;18)(p21;p11) 7p 1 pt p. t 1 88 11 1

2. t(7;22)(p21; 1 ) p. t 1 77 1 2 8 2 1

. t(7;21)(p21.2; 22. ) 7p21.2 pt p. t 1 8 11

. t(7;21)(p21.1;p1 ) 7p21.1 pt ( 1 ) t

. t(7;11)(p15; 2 ) 7p1 pt p. p t 1 8 28 2 7

. t(7;18)(p15;p11) p. t 1 88 211 21

7. t(7;18)(p15; 2 ) p. t 1 88 211 21

8. t(7;18)(p15; 2 ) ( ) t

. t(7;18)(p15; t ) – dane niepublikowane

1 . t(7;21)(p15;p12) p. t 1 82 21 112 121

11. t(7;22)(p15; 1 ) p. t 1 7 1 2 21

12. t(7; )(p15.3;p2 ) 7p1 . pt p. t 2 7 22 22 2 2

1 . t(7;18)(p15.1; 2 ) 7p1 .1 pt ( 72) t t

1 . t(7;1 )(p14; 2 ) 7p1 pt p. t 1 8 8

1 . t( ;7)( 27;p13) 7p1 pt p. t 1 8 2 11 1

1 . t(7;8)(p13;p2 ) t t p. 1 88 . . 7

17. t(7;8)(p13;p2 ) p. t 1 82 21 112 121

18. t(7;2 )(p13;pt ) t t t t
t p t dane niepublikowane

1 . t(7;X)(p13;p22) t t p. 1 88 . . 1

2 . t(7;12)(p12;p1 ) 7p12 pt p. t 1 8 18

21. t( ;7)(p1 ;p11) 7p11 pt p. 2 8 8 287 2 2

22. t(7;1 )(p11;p11) p. t 1 78 1 2 2 2

2 . t(7;1 )(p11;p11) t t p. t 1 82 - 8

2 . t(7;1 )(p11;p11) t t p. 1 88 . . 77 ; 1 8

2 . t(7;22)(p11.2; 1 . ) 7p11.2 pt ( 271) t t

2 . t(7;11)(p11.1;p1 . ) 7p11.1 pt p. t 1 87 27 87 2

27. t(7;1 )(p11.1;p11) p. t 2 11 7

7q
28. t(2;7)( 7;q35) 7 t p p. t 2

2 . t(7;22)(q35; 1 ) p. t 1 88 8

. t(1;7)( ;q34) 7 t t t p. 1 88 1

1. t( ;7)(p1 ;q34) p. t t t 1 77 1

2. t( ;7)(p1 ;q34) ( ) t t

. t(7;1 )(q34; ) p. p 2 12 12 127

. t(7;18)(q34;p11) p. t 1 88 8

. t(7;1 )(q33;p12) 7 t t p. t 1 7 2 2 7

. t(7;18)(q33;p11. ) p. t 1 7 1 7 2

7. t(2;7)( 7;q32) 7 2 t p. t 1 7 28 28

8. t( ;7)( ;q32) t p. t 1 7 1 1

. t( ;7)(p2 ;q32) ( ) t
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. t( ;7)(p2 ;q32) t p. t 1 8 17 228 2 7

1. t(7; )(q32;p2 ) p. t 1 8 2 1 1 2

2. t(7;12)(q32;p1 ) p. t 1 8 2 1

. t(7;1 )(q32; 2) t t p. 1 88 2

. t(7;1 )(q32; 2 ) ( ) t t

. t(7;18)(q32; 2 ) p. t 1 8 2 1

. t(7;21)(q32;q22) p. t 1 7 8 1 1 8

7. t(7;22)(q32;q1 . ) p. t 1 11 11

8. t( ;7)(q ;q31) 7q 1 qt t 1 7 2 2

. t(7; )(q31;p2 ) p. t 1 77 11 2

. t(7;1 )(q31;q 2) p. t 1 7 1 187 18

1. t(7;18)(q31;q2 ) ( 1 )

2. t(7;21)(q31;q22) t 1 7 12 2

. t(7;21)(q31;p1 ) p. t 1 7 1 277 28

. t(1;7)(q ;q22) 7q22 qt . p. t 1 88 8

. t( ;7)(p1 ;q22) p. t 1 81 2 28 1

. t(7;1 )(q22;p1 ) dane niepublikowane

7. t(7;12)(q22;p1 ) dane niepublikowane

8. t(7;12)(q22;q2 ) p t p. t 1 72 1 28 28

. t(7;1 )(q22;q 2) ( 2 ) t t

. t(7;1 )(q22;p11) t p. p t 1 78 2 2

1. t(7;21)(q22;q22) p. t 1 7 17

2. t(7;17)(q21;q2 ) 7q21 qt t p t . . 1 8 1 1 2

. t( ;7)(q ;q21.2) 7q21.2 qt t p. t 2 1 21 2 8

. t(7;11)(q21.2;p1 . ) ( 8 ) t t

. t(7;1 )(q21.2;p12) t p. t 2 2 8

. t(7;21)(q21.2;p12) t p. t 2 1 21 2 8

7. t(1;7)(p . ;q11) 7q11 qt ( 2 8) t t

8. t(2;7)(p2 ;q11.2) 7q11.2 qt t t t
dane niepublikowane

. t(7; )(q11.23;p2 . ) 7q11.2 qt t t 2 1 8 7

Objaśnienia skrótów:  PK TCW – Polska Kolekcja Translokacji Chromosomowych Wzajemnych,  IPCZD CZD – Instytut „Pomnik – Centrum Zdrowia Dziecka”, 
   IMDz – Instytut Matki i Dziecka, UM – Uniwersytet Medyczny  

Tabela II. Dane empiryczne i cytogenetyczne uzyskane z rodowodów przed (A) i po (B) korekcie oszacowania probantów.

7p 7q 7

B B B

p t t 1 108 17 111 1 219

t t t p p 2 6 2 3 2 9

3 1 11 1 14

t 28 2 38 1 66

t p
t p t 5 7 1 12
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Rycina 1. Zestawienie danych cytogenetycznych o 27 TCW-7p i 42 TCW-7q ryzyka niezrównoważenia pojedynczego segmentu chromosomowego (monosomii/trisomii) 
oraz wielkości prawdopodobieństwa urodzenia dziecka z niezrównoważonym kariotypem w rodzinach nosicieli TCW-7p i TCW-7q z uwzględnieniem długości segmentu 
wyznaczonego przez położenie punktu złamania na chromosomie 7 (po segregacji 2:2 rozdziale przyległym typu 1). Rodowody zostały ponumerowane od 1-69 jak w tabeli I.
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Rycina 2. Karta porady genetycznej nosicieli translokacji t(7;9)(p21.3;p23).

a.  Zapis translokacji. Pary chromosomów 7 i 9 zaangażowanych w translokację 
wraz chromosomami homologicznymi, barwione metodą GTG z interpretacją 
punktów złamania wg ISCN (2009) na chromosomach prawidłowych 
i pochodnych (der). 

b.  Rodowód rodziny zarejestrowanej z powodu urodzenia dziecka z wadami 
rozwojowymi.  
          Legenda:  – nosiciel translokacji  
   – TCW niezrównoważona 
   – ciąża obumarła / wczesny zgon noworodka 
    – osoby zmarłe

c.  Schemat kwadriwalentu mejotycznego z zaznaczeniem fragmentów 
ulegających niezrównoważeniu po segregacji 2:2 i rozdziale przyległym typu 1. 

d.  Prognozowanie prawdopodobieństwa wystąpienia różnych patologii ciąży 
wskutek niezrównoważonego kariotypu oraz wystąpienia niezrównoważonego 
kariotypu w diagnostyce prenatalnej.
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Tabela III. Wyniki oszacowania prawdopodobieństwa urodzenia dziecka z niezrównoważonym kariotypem, ciąży obumarłej/wczesnego zgonu noworodka, poronień 
samoistnych i prawdopodobieństwa wystąpienia niezrównoważonego kariotypu u dziecka w diagnostyce prenatalnej w drugim trymestrze ciąży po segregacji 2:2 i rozdziale 
przyległym typu 1 u nosicieli TCW-7p z uwzględnieniem płci nosiciela i punktu złamania na chromosomie 7.

orma pa olo e

e men  7p p er
Podsumowanie

se men  7p21 p er se men  7p14 p er se men  7p11 p er

ska nik Ryzyko 
(%) ska nik Ryzyko 

(%) ska nik Ryzyko 
(%) ska nik Ryzyko 

(%)

t p p 1 .
21
1 8
1

2. 2
2 2
7

1.
7.7

8

1.
1 .

SUMA 1 23.0±11.7 1 3.3±3.3 2 3.1±2.1 1 8 5.5±2.2

1 .8
2 21
8
1

. 2
1 2
7

1.
.8

2
1
8

.
2.

SUMA 1 <3.8 2 6.7±4.5 1 1.5±1.5 1 8 2.8±1.6

t

1
1 .8

21
8
1

2. 8 2
7 2
7

2 .
2 .

18
1
8

2.1
22.7

SUMA 1 1 7.7±7.4 12 40.0±8.9 1 23.1±5.2 28 1 8 25.9±4.2

t p
t

p t

1 1 1 2
2

1
2

SUMA 1 1 ? ? 1 ? 12 41.7±14.2

Tabela IV. Wyniki oszacowania prawdopodobieństwa urodzenia dziecka z niezrównoważonym kariotypem, ciąży obumarłej/wczesnego zgonu noworodka, poronień 
samoistnych i prawdopodobieństwa wystąpienia niezrównoważonego kariotypu u dziecka w diagnostyce prenatalnej w drugim trymestrze ciąży po segregacji 2:2 i rozdziale 
przyległym typu 1 u nosicieli TCW-7q z uwzględnieniem płci nosiciela i punktu złamania na chromosomie 7.

orma pa olo ii P e

Se men  7q q er
Podsumowanie

se men   7q33 q er se men  7q32 q er se men  7q11 q er

ska nik Ryzyko 
(%) ska nik Ryzyko 

(%) ska nik Ryzyko 
(%) ska nik Ryzyko 

(%)

t p p

1 1
2

7.1 2 2
1

8.
<2.8

7 <1. 8
1

.
<2.

SUMA 1 1 6.2±6.1 2 8 5.3±3.6 7 <0.82 111 2.7±1.5

1
1 2

2.8 1 2
1

.
<2.8

7 . 1 8
1 1

11.
.

SUMA 7 1 43.7±12.4 1 8 2.6±2.6 7 5.3±2.9 11 111 9.9±2.8

t
1
2

21. 2
1

1 .
.1

22 7
2
1

.8 2 8
8 1
1

.7
2.1

SUMA 1 18.7±9.7 1 8 26.3±7.1 2 7 43.8±6.6 8 111 34.2±4.5

t p
t

p t

1 2 -
2/5
-

?
?
-

7
1 2

SUMA 1 2 ? 2 ? 8 ? 7 1 46.7±12.9
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