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Mi a prediktiv (el drejelz
Ez a t8j®koztat- a nem r8kos bef
geneti kai vi zAagtllitetuk®ssze) hogy gegitsik
Onnek megvalaszolni az olyan kérdéseket, mint:

Mi a predikt?2v genetikai teszt?
Mi ®rt d°ntenek egyes emberek az
Mi lyen szempontokat vegyek figye
a gondolat, hogy prediktiv tesztet csinaltatok?

1. rész

Génjeinkr6l

Ahhoz, hogy meg®rtsg¢k, mi az a p
ti szt 8ban kel l enn¢gnk vel e, h c
kromosz- - m§8k.

Gének és kromoszodémak

Test¢nket t°2bb mil I sejt ®pz2t.i
g®nk®szl et tal 8l hat - T°bb ezer
MmTk°®dnek, mi nt egy hasznsg8l ati u-
meghat 8rozva a n°veked®s¢nket, v
Fel el Rsek sz8mos jellegzetess®gy
v®rcsoport vagy testmagasss8g.

A g®nek fonalszerT strukt¥%r §kon,
tal 8l hat - k. Nor m8l i san 46 krom
sejté¢nkben. Kromosz- m8i nkat a

Kkromosz- m8§t az ®désamy®dksap8nRkRS3

k®t -a83 k®szl et ¢nk van, 23 Ap8r a
kromosz- m8k g®nekbRI ®p¢l nek f el
p®l d8nyt °r°k°l ¢nk, egy p®l d8nyt
annak, hogy gyakran hasonl - jell
sz¢l einknek. A kromosz- m8kat  ®s
nek nevezett k®miai anyag al kot |
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t 8§ ®koz-d8shoz ke
kel l csins8ltatni

geneti kussal a
tesztet meg

Tovabbi informacio:
Tov8 b b i i nformS8ci - ®rt
tan8§csad-t.
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bi ztosz2t t 8rsas8gok I I a n
i nf or m8ci k t2pusa, m®r t ®ke or sz
kel l, hogy az el vegzett vagy a
al apj 8n kapot't geneti kai -ei nfEorrrnk
®rdekl Rdj°n szakorvos8n8l wvagy b

Pénziugyek

Geneti kai bet egs®ggel egy¢tt ®1 n
jelent. Akik ilyen betegs®gben s

nem tudnak dolgozni, vagy Vv®g®r
munk§8j ukat. A partner ®s egy®b
egyeztetik ©°9ssze, hogy munk§8j uk
| 8tni a beteget is. N®hS8nyan, am
betegs®g vesz®l y®nek vannak kit®
hogy azok mi nd anyagil ag, mi nc
megf el el Ren fel k®sz¢l hessenek a

gJA teszt el v®gz®s®nek i1 dRz?2t ®s
Ha ¥n r8sz8nta mag8t a tesz el vEeE
i dRpontot, ami kor a k¢l sR k°r ¢glon
V8l 8§8s, szakz2t §8s, stresszes i dRsz

I dRszakok, amel yek nem kedvezRe

®pp2gy a hg8zass8gk°t ®s vagy a
megfelel R. J- °tlet, ha val aki e
napon, ami kor megkapja a teszt €

eredm®nyr e.

Seg?2thet, ha val aki a teszt el v«
hal asztj a, m®g , ha ez az i dRpont
ad mag8nak a fel k®sz¢l ®sr e,
szembes¢l hessen a k®r d®s s el

Ha egyszer val aki megkapta az er
kel l az el hat 8roz8§s meghozatal §
d°nt ®s hozatal ba bevonni a geneti

kromoszémak és a |

Gének,

1. kép:

© Clinical Skills Ltd

El Rf ordul , (hmougty§cel-t)®ro@s® k| Rd Bzk §

egyi k (vagy mi ndk ®t ) g®nk- - pi 8§ba
annak megfelelR mTk°d®s ®t . Ez
rendel |l eness®get okozhat, mer t
utas2?t8sokat adj a 8t a t estne
rendel |l eness®g | ®t ez i k, il yenek
izomdisztr - -fia %agy &aodgyntsagt ot
eml 2t s¢nk Ezen rendell eness®gek
megnyil v8nul, m8§sok az ®l et sor §
a t8) ®koztat -ban t°bbnyire azoka
8t, amelyek csak k®sRbb mer ¢l nek
2. reéesz

A tesztr 6l

Mi a prediktiv (el 6rejelz6) gene:

A predikt2v teszt inform8ci- -t ny
ki f edelillBteeihdjlamos-e r 8, hogy ki fejl Rd]j
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rendel |l eness®g, rendszerint Aaz
tesztet 8ltal 88ban v®&r mint8b-1 v®
| abor v®gzi, ahol me g v i-ez sag 8h ¢ t8& g
ki alakul 8s8hoz ke thetR g®nel vsgl:
g®nvizsgg§Matt 6rtéani k a geneti kali
c2mT brosur 8ban tal §l hat -

Mi ért | ehet érdemes résztvennem

Ha tudom8sa van arr |, hogy gen

el R a csal 8dj 8ban, ®s i smert a
okozza, |l ehet Rs®ge van a pred
meggyRzRdni e arr -el ,ezhtogsz °eP kK®ft
esetben ®rdemes d°nteni a predik
1. a rendel |l eness®g megel Rzhet
hat ®k onyan gy-gy?that- -ak, vagy
2. a rendel |l eness®g nem el Rz
gy -gy?that - ak, de:

T Az®r t v.an sz¢ks®ge az i nform

csal §dtervez®sben,
gyer mekei kock8zat ai

d°nteni a
megtudni

T Hi sz abban, hogy seg2teni fo
meghozat al 8blame k k°zott az
kapcsolatos k®rhda®sekbbat tud

mil yen es®l | yel
bet egs®get.

1. - - - — e g

n
i
i
u
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e) M8s csal 8dtagok

Gyakran a geneti kali tesztel ®s k?°

egym8shoz, ®s a <csal 8d t8&mogat §
®ppen fesz¢i il ts®get ®s kompl i k§8ci
v®gi ggondol j uk, hogy milyen v§8It
csal 8dunkkal val- kapcsol atunkba
Vannak, aki k k2v8ncsi ak a gene
csal 8dtagjai k v®del m®ben. M8 s o k
kock§8zat. t ®nyezRr RI , ez®rt nem
vizsgsg8l aton. Legyeé¢énk erre ®rz®ke
nem k2vsgnt I nform8ci -t kaphat ne
kocks8zatr | . Tudnunk kel l, hogy
viszonyul hat a genetikai teszthe
tartani . ElIl Rf ordul , hogy olyan c
az adopt 8l §8s, vagy kider ¢l , hog:
kider ¢l , hogy a v®rszerinti apa
azt gondol ja.) Mi ut 8n a Vi zsgs|
t°rt®net e, ki der¢l het |, hogy ¥n n
a csal8d t°bbi tagjaival. Ez is
kel l l enni, mielRtt elind?2tjuk a
f) Bi zal mas i nform8ci - -kezel ®
p®nz¢gyek
Bi zal mas i nformaci 6kezel és
A geneti kai teszt eredm®nyei t ik

m8&§snak sem a
an®l k¢l , hogy

teszt el vR®gz®s ®r RI
arra ¥n enged®Il yt .

Bi ztositas
A bi ztos?2t

vonat koz-
k¢l °n®sen

-t 8rsas8gok gyakran I
dokument umokat az ¢ 9
igaz ez bizonyos °©°ssze
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dontson, hacsak a tesztvizsgélat nem az egészsége érdekében
torténik. Ha egészségugyi haszonnal jar, ebben a kivételes
esetben javasolt a prediktiv tesztvizsgalat elvégzése.

A geneti kai bet egs®gek ®s a p
megbesz®l ®s e a gyer mekkel vagy
feladat. Sok k®rd®st tehetnek f
m®ghozz8 ol yan Rszint ®n, amenn
vBve a korukat ®s az ®retts®gg¢k
Van-e val amil yen méd arr a, hogy

rendell enesség jelentkezését?

N®h&8ny geneti kai
alatt | ehets®ges el v®gezte
arr -1, hogy a -gyar melgvsg8rl?fa
vizsgs8l at) . Ha t°bbet S z
megn®znie az amni oc-eRt ®zi st RI|t
Amennyi ben %gy gondol j a,
sz8ms8r a, besz®l je meg az
ge zhetaRk a a rendel
al koztatj a.

t s-Pme®ag a terhess®ge el Rtt
p

g

o N
o~ =
o)

| eness

zel het R, hogy a | aborat - ri
ezni e, amelyek t°bb h-napo

g Prei mplant 8ci - s Genet
azhatnak a magzatvizsgs8l a
ja a p8r orvosi seg?ts®gg
( Yan . asszisztsglt reprodukci )
amelynek sor8&8n meg8llap2thatj §
petesejtben megvan-e a mut 8ci - . Az anya
a petesejteket I teti k be, ame |
Il gen k°r ¢l m®nyes ®s nem al ka
|l ehet Rs®gr RI , ®s az el j 8r8s
orvosS8val

r
e
y |
e

¢

rendel | eness®g

®

Nagyon ame@giber ge s

u
t

[
t
e
v
Kk,
m ¢
y
[
€

5
Mi | yen rendel |l enességeket | ehet
tesztvizsgal at segitségéevel ?
Sz8mos rendel |l eness®g | ®t ez i k,
tesztvizsg8lat v®gezhetR.
N®h8ny p®Il da:
1) Bi zonyos t2pus r8kos meghbete
kaphat a Predi ktiv tesztvizsgal at
betegség?2erkT et 8§ ®koztat- -b-1.)
2) Az i degrendszert ®rintR (ne
t°bbek k°z°tt a:

- Huntington-k - r

-°r°kl RdAR ataxia ®s spasztik
3) Az i zomredszert ®rintR (neur c
t°bbi kez°ott a:

-myotoni 8s disztr-fia (dystr

- fascio-scapulo-h umer al i s i zomdi sztr
4) A szivet ®intR (kardiol -gi ai
a:

-hypertrophi 8s cardiomyopath

-hossz% QT szindr - ma
Mit éeértidnk a ,kockazat® fogal man
A |l egt°bb =esetben (a rs8gkt-|I el
rendszerint azt jel enti, hogy Kk
rendel |l eness®g. Azonban nem } ehe
|l egal 8bbis j,elladyegh&ryrn ®ves kor
majd a betegs®g, sem pedig azt,
|l esznek, vagy hogy a te¢netek mi

hogy kockg8zat a V
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betegs®gr e, ®s ezen
vR®geztetni a predikt?zzy
geneti kus szakorvosn§gl

rendel |l enec:c
t e WdirgkBivi z
tan8csadS§

A genetikai tesztvizsgéalat folya
Mi el Rtt predi kt2v tesztet v®gezt
hogy val - bena fleemthne€8dd®g kock§8zat a
csal 8di anamn®zi st vesznek fel,
hogy f-ena8bgénetikai rendel |l eness
esetben - amennyi ben I'lyen jellegT (
|l ehet s®géRsz°r egy, a®rhetteedqs ®g|
csal 8dtagon v®gzi k el a geneti ke
megvs8ltozott g®nt , amely a <csal ¢
geneti kai el t ®r ®s't tal 8l nak a v
|l ehet s®ges v®r mint 8t venni, mel vy
°roke&l ugyanazt a geneti kai el t ®r
igazol j8k, akkor megvan a kock§8z
¥nnol IS kial akul ez a rendel |

geneti kai el t ®r ®st , akkor nem | e
kial akul 8s8nak. N®h 8§ A ynint ramilyeth eal | e
g

[
Huntington-k - -ni ncs sz¢;ks®g a betegs®glt

el Rzetes megvizsg8l 8s8r a, mert a
g®nt Kker ess®k.
A geneti kai teszt e > nkd

eg®szs®g¢egyi szaker t r

2rhatj 8k el R. A csal oko
hossz% folyamat t© al 8
I g®nyel a klinikai Sza
®s h-napokig kel v edn
Nehezen ®rtel mezhe ] sz
inform8ci - -kat is ka y ek
egyszerre megem®s zt t a
egy t8mogat: - bar 8t j a
I s az orvossal v I ko
al kal mg8val Esetl eg 't |
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gyakran sz8molnak be a At %l ®I R
hogy Rk mi ®rt Yszt8&8k meg, ®s m§8s
ami kor neh®z el fogadni, hogy va
nem azok.
N®h&nyan, akik Aj h2rtfA kapnak,
rendel |l eness®gben ®rintett csal §
Il dR kel hozz§g, hogy al kal mazko
m®g ha Aj hz2rtA jelentenek i s.

d) Az ¥n gyermekeinek kock§gza:
Mi t j el entenek a

sziul etend©6

teszteredmésye
gyame ki)

A geneti kai teszt eredm®nyei bRI
hogy mi az ¥n kock8zat a a renc
hanem arr - | i s t°bbet me gt uc
vesz®lyeztetettek gyer mekei

Ha a teszt azt mutatta ki, hogy
ki mutatott g®nelvs8ltoz8st, akkor
bet egs ®g kialakul 8s8nak kock§8za
°rok°l heti k a hajl amot . Hi szen
g®nel v8l toz8st, a mi nincs jelen.
Ha a teszteredm®nvek a7zt mut at j
hogy rendel kezi k

g®nnel |, akkor | e

gyer mekei i s vesz

mer t °roko°l hett ®k

Az esetek zomeében nem indokolt, hogy
a gyermek 18 ®ves

tesztvizsgalaton vegyen részt. A leg-
jobb, ha varunk addig, amig a gyermek
msgr el ®g i dRs ahh
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M8sok betegszervezetekhez fordul
csoportok inform8ci-val | 8t 8Kk
hogyan ®l het nek egy¢tt vel e,
gyakor |l at.i tapasztal atai kat. A
tudj 8k kapcsol ni a hasonl gondo

e
f e
k

i ki der ¢ | a

0]

g®nel v8l toz§8s,
t ®r eznek ami att h o
k n ek. Il l'yenkor gondol j
s v®l etl enszer T, ®s a

Q o>
(.DD_O‘< —3

r
dat
eke
bad

w = X
Tc3co
QX o

n
e i
Vv 8
t

— o~

e

hul |l 8mz 8st
egy rendel |

Vannak, aki k ®rzel mi
nagy kock8zatuk wvan
mondj 8k, vannak j -, ®s vannak ro
i's megb®k®l nek az eredm®nyekkel,
tervei khez haszn8lj 8k fel

bel
me g

reakci ot val t hat K i
hogy nem hordozom a

sz8m8&ra °r°m°t ®s n
hordozz8k a me
y az ember ek |
t
t

o —

Ennek az

kock§8ze
Anor m§1 i
h2rA nen
t amennyit Rr

N O wo —

el

aki k biztos
ki der ¢ | sz
N®h

mber ekn®l| ,
g®nt , ®s
k megvs8ltozhat.
j°VRj ki

sz8mS8r a
k k al Azok,

neh®zs®get
aki k Aj

k2s®r Rt ,
szakszer
i nfor m8c

_hogy
T t8)j ®koztat §st

bi

r ®szv®t el r rRI

probl ®m§

It
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jegyzeteljen a bes
kapj on
rtok8ban meg tudja
Megbesz®l| het i az

®s v8laszt kap minde

A teszt eredm®ny®nek k®zhezv®tel
d°nt ®s el Rttt minden | ehets®ges p
t ®m8t az al 8bbiakban tS8rgyal unk,
|l i sta azonban sosem |l esz teljes,
az ¥n speci 8lis eset®re is.

3. reész

A dont éshozas

a) Gyogy

Van-e

Font os
bet egs ®g

mo d

gyo6gymod a
ki alakul dasa?

t 8] ®ko z -

€s megel 6zés

betegségre;e aill

dni-e ajrgl-dnl ehgoggy -

kezel ®s-®r el,ehet Re®yge av

cs°kkent s®k a rendel |l eness®g K i
amenyi ben kider ¢l , ¥n rendel kez
Seg?2thet a d°nt ®s hoz8sban, h a

gy -gym-d.

Bi zonyos rendell eness®gek eset ®b
kardi ol gi ai megbeteged®sek, ni n
gy -gy2?t8s8ra, de megfelel R gy -gy:
al kal maz8s8val, vagy egyes esete
a rendell eness®g j - | kezel het R.

M8s rendell eness®gekre, mi nk - ami
jelenleg nincs el ® hetR gy:-gym-d
kialakul 8s§8t. A te¢gnet ek eqgy r ®
enyh2thetR. Ug yga@®m kjkeolr etndbtilya@keregk



8

I nk8bb ®r zel mi
seg?ts®get.

el Rnnyel ] 81, il

b) Bizonytal ansag a geneti kaban

A teszteredmények és a rendell en
A predikt2zv teszt eredm®nyei n e
m® g ha nagyon csek®ly m®r t ®k ber
megvs8ltozott g®nt, az 8l tal 8ban
a k®sRbbiekben kial akul a rende
mi ndig nagyon neh®z | esz el Rre m
Ki, mi |l yen m®r t ®k T |l es z, ®s a

s¥%l yosbodnak.

Ne feledje, hogy a tudomanyos terminolégiaban a pozitiv tesz-
teredmény azt jelenti, hogy HORDOZZA a megvaltozott gént, a
negativ teszteredmény pedig azt, hogy NEM HORDOZZA a
megvaltozott gént. Az eredmény leggyakrabban vagy az egyik,
vagy a masik lehet.

N®ha azonban har madi k
k°ztes teszteredm®ny. Ennek az ¢
megvs8§ltozott g®nt , m®gi s neh®z |
esetben-ekiav8t éndel |l eness®get . Ez
nagyon frusztr 8l eredm®ny | ehet

|l ehet Rs®g

Mi el Rtt arr |
|l ehet s®ges
szakorvossal.

demta hegyt etl v gL

vizsg8lati eredm®nyt
c) Az eredmények értékelése

Erzelmileg hogyan érinthetnek a teszteredmények?

d° nt a
bglj a

MielR t t
megpr -

geneti kai tesztyv
§tgondol ni , ®s a ki

9
megbesz®l ni, hogy a teszt ©°9sszes
befoly8sol hatj 8k ¥nt ®rzel mil eg
el k®pzel ni, hogya ®r ezhet maj d,
hz2rt kap, ®s V|sszaeml®k32|k rs§,
h2rekre. Ezeknek a k®r d ®seknek
el d°nteni, hegya jtolbdatlleammse8g bi z
®l ni , vagy pedig tudni, b8r mi [ e
nem szabad el felejteng¢gnk, hogy n
reag8lunk, ®s nincs Y.gynevezett .
Mi | yen | ehet séges reakci 6kat vV 4
eredményekbdl kider ol , hogy a
hordozom?

Vannak, aki k sz8m8ra a biztos po
bi zonytal ans§8g okozta stressz ®
t°bblet AinformS8ci- o, b&r mi is
jelent.

N®h 8nyan megk®nnyebb¢l nek, ami k.
kock8zatuk van egy geneti kai ren
kezel het R. bgy ®r zi k, hasznos [

amelynek seg?ts®g®vel mi ndent me
es®l y¢gket hogy eg®szs®gesek mar
az elt®rR g®n olyan rendell eness
nem kezel hetR, olyan hat &8st v§lt
mag8t a betegs®get diagnoszti z§I

a fej¢kben, hogy: APontosan miko
nagyon nyomaszt- ® r z t@dslenni.

Egyeseke szinte sokkol a t udat
megv§|tozott g®nt . Mag8nyosaknal
d¢h°sek vagy sz®gyeqm&kreeaetnielkus oXkz ¢
eg®szs®g¢egyli szakember ek, g el
pszichol  -gusok gyakorl att al re
kezel ®s ®ben, ®s a seg?2ts®ge¢kre |



