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Mi a prediktív (előrejelző) 
genetikai teszt?  

Tájékoztató a betegek és  
családtagjaik számára 



Mi a prediktív (előrejelző) genetikai teszt? 
 

Ez a t§j®koztat· a nem r§kos betegs®gek predikt²v (elŖrejelzŖ) 
genetikai vizsg§lat§r·l sz·l. Azért állítottuk össze, hogy segítsük 
Önnek megválaszolni az olyan kérdéseket, mint: 
Mi a predikt²v genetikai teszt? 
Mi®rt dºntenek egyes emberek az ilyen jellegŤ vizsg§lat mellett? 
Milyen szempontokat vegyek figyelembe, ha felvetŖdik bennem 
a gondolat, hogy prediktív tesztet csináltatok? 
 

1. rész  
Génjeinkről 
 
Ahhoz, hogy meg®rts¿k, mi az a predikt²v genetikai tesz, elŖszºr 
tiszt§ban kell lenn¿nk vele, hogy mik azok a g®nek ®s a 
kromosz·m§k. 

 
Gének és kromoszómák 
 
Test¿nket tºbb milli· sejt ®p²ti fel. A legtºbb sejtben egy teljes 
g®nk®szlet tal§lhat·. Tºbb ezer g®n¿nk van. A g®nek ¼gy 
mŤkºdnek, mint egy haszn§lati utas²t§sokb·l §ll· gyŤjtem®ny, 
meghat§rozva a nºveked®s¿nket, valamint test¿nk mŤkºd®s®t. 
FelelŖsek sz§mos jellegzetess®g¿nk®rt, mint pl. a szemsz²n, 
v®rcsoport vagy testmagass§g.     
 
A g®nek fonalszerŤ strukt¼r§kon, ¼gynevezett kromosz·m§kon 
tal§lhat·k. Norm§lisan 46 kromosz·m§nk van a legtºbb 
sejt¿nkben. Kromosz·m§inkat a sz¿leinktŖl ºrºkºlj¿k, 23 
kromosz·m§t az ®desany§nkt·l, 23-at az ®desap§nkt·l, ¼gyhogy 
k®t 23-as k®szlet¿nk van, 23 ñp§rò kromosz·ma. Mivel a 
kromosz·m§k g®nekbŖl ®p¿lnek fel, ez®rt a legtºbb g®nbŖl k®t 
p®ld§nyt ºrºkºl¿nk, egy p®ld§nyt mindegyik sz¿lŖtŖl. Ez az oka 
annak, hogy gyakran hasonl· jellegzetess®geink vannak, mint a 
sz¿leinknek. A kromosz·m§kat, ®s ²gy a g®neket is egy DNS-
nek nevezett k®miai anyag alkotja.    
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genetikussal a t§j®koz·d§shoz kell, ®s nem jelenti azt, hogy a 
tesztet meg kell csin§ltatni. 
 
További információ: 
Tov§bbi inform§ci·®rt keresse fel a legkºzelebbi genetikai 
tan§csad·t. 
 
További információk találhatóak: 
 

Magyar Humángenetikai Társaság 
www.humangenetika.hu 
e-mail: humangenetika@doki.net 
 
Gyógyító Jószándék –  DMD-Izombeteg Gyermekek 
Alapítványa 
http://www.freeweb.hu/duchenne/ 
1015 Budapest, Csalog§ny u. 6-10.II/66. 
Tel/Fax: 1-201-1884 
 
Országos Cisztás Fibrózis Egyesület 
http://www.ocfe.hu/page.php?2 
1124 Budapest,Bürök utca 15. 
Tel/Fax: 1-2026361, 1-3694051 
e-mail: ocfe@ocfe.hu 
 
Ritka és Veleszületett Rendellenességgel Élők Országos 
Szövetsége  
www.rirosz.hu 
1022 Bp. Pajzs u. 5 
Tel: (06-1) 326-7492, Fax: (06-1) 314-6664 
 
Országos Környezetegészségügyi Intézet, Molekuláris Ge-
netikai és Diagnosztikai Osztály 
http://www.oki.antsz.hu/ 
1097 Budapest, Gyáli út 2-6. 
Tel: 1-4761362 
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biztos²t· t§rsas§gok ill. a munk§ltat·k §ltal bek®rhetŖ 
inform§ci·k t²pusa, m®rt®ke orsz§gonk®nt v§ltoz·. T§j®koz·dni 
kell, hogy az elv®gzett vagy a jºvŖben elv®gzendŖ tesztek 
alapj§n kapott genetikai inform§ci·ra is vonatkozhat-e. ErrŖl 
®rdeklŖdjºn szakorvos§n§l vagy besz®ljen ¿gyv®ddel. 
 
Pénzügyek 
 
Genetikai betegs®ggel egy¿tt ®lni gyakran anyagi megterhel®st 
jelent. Akik ilyen betegs®gben szenvednek, esetleg hossz¼ ideig 
nem tudnak dolgozni, vagy v®g®rv®nyesen abba kell hagyni 
munk§jukat. A partner ®s egy®b csal§dtagok szint®n nehezen 
egyeztetik ºssze, hogy munk§juk mellett felelŖs®ggel el tudj§k 
l§tni a beteget is. N®h§nyan, amikor kider¿l r·luk, hogy genetikai 
betegs®g vesz®ly®nek vannak kit®ve, idŖt hagynak a tºbbieknek, 
hogy azok mind anyagilag, mind gyakorlati szempontb·l 
megfelelŖen felk®sz¿lhessenek a jºvŖre. 
 
 g) A teszt elv®gz®s®nek idŖz²t®se 
 
Ha ¥n r§sz§nta mag§t a tesz elv®geztet®s®re, v§lasszon olyan 
idŖpontot, amikor a k¿lsŖ kºr¿lm®nyek a legkev®sb® zavar·ak. 
V§l§s, szak²t§s, stresszes idŖszakok a munk§ban olyan neh®z 
idŖszakok, amelyek nem kedvezŖek a teszt elv®gz®s®re, de 
®pp²gy a h§zass§gkºt®s vagy a gyermeksz¿l®s ideje sem 
megfelelŖ. J· ºtlet, ha valaki elŖre eltervezi, mit fog tenni azon a 
napon, amikor megkapja a teszt eredm®ny®t, tekintet n®lk¿l az 
eredm®nyre. 
 
Seg²thet, ha valaki a teszt elv®gz®s®t pl. 30 ®ves kora ut§nra 
halasztja, m®g, ha ez az idŖpont nem is biztos, de addig is idŖt 
ad mag§nak a felk®sz¿l®sre, hogy a jºvŖben ¼jra 
szembes¿lhessen a k®rd®ssel.  
 
Ha egyszer valaki megkapta az eredm®nyt, nincs vissza¼t. Ez®rt 
kell az elhat§roz§s meghozatal§ban biztosnak lenni, ®s a 
dºnt®shozatalba bevonni a genetikus szakembert. A tal§lkoz· a 
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1. kép: Gének, kromoszómák és a DNS 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

ElŖfordul, hogy elt®r®s (mut§ci·) ºrºklŖdik §t, vagy alakul ki az 
egyik (vagy mindk®t) g®nk·pi§ban, amely megalkad§lyozza 
annak megfelelŖ mŤkºd®s®t. Ez az elt®r®s genetikai 
rendelleness®get okozhat, mert a g®n nem a megfelelŖ 
utas²t§sokat adja §t a testnek. Tºbb ezer genetikai 
rendelleness®g l®tezik, ilyenek p®ld§ul a ciszt§s fibr·zis, az 
izomdisztr·fia vagy a Huntington-k·r, hogy csak n®h§ny p®ld§t 
eml²ts¿nk. Ezen rendelleness®gek egy r®sze m§r sz¿let®skor 
megnyilv§nul, m§sok az ®let sor§n k®sŖbb jelentkeznek. Ebben 
a t§j®koztat·ban tºbbnyire azokat a rendelleness®geket tekintj¿k 
§t, amelyek csak k®sŖbb mer¿lnek fel az ®let sor§n. 
 
2. rész 
A tesztről 

 
Mi a prediktív (előrejelző) genetikai teszt? 
 

A predikt²v teszt inform§ci·t ny¼jthat arr·l, hogy egy szem®lyben 
kifejlŖdik-e, illetve hajlamos-e r§, hogy kifejlŖdjºn egy specifikus 
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rendelleness®g, rendszerint az ®let k®sŖbbi szakasz§ban. A 
tesztet §ltal§ban v®rmint§b·l v®gzik el. A v®r anal²zis®t genetikai 
labor v®gzi, ahol megvizsg§lj§k, hogy kimutathat·-e a betegs®g 
kialakul§s§hoz kºthetŖ g®nelv§ltoz§s. Tov§bbi inform§ci· a 
g®nvizsg§latr·l a „Mi történik a genetikai laboratóriumban?” 
c²mŤ brosur§ban tal§lhat·. 
  
Miért lehet érdemes résztvennem egy prediktív szűrésen? 
 

Ha tudom§sa van arr·l, hogy genetikai rendelleness®g fordult 
elŖ a csal§dj§ban, ®s ismert a megv§ltozott g®n, amely ezt 
okozza, lehetŖs®ge van a predikt²v teszt seg²ts®g®vel 
meggyŖzŖdnie arr·l, hogy ºrºkºlte-e ezt az elt®r®st. Olyan 
esetben ®rdemes dºnteni a predikat²v teszt mellett, ha: 
 

1. a rendelleness®g megelŖzhetŖ, vagy a t¿netei 
hat®konyan gy·gy²that·ak, vagy ha 
  

2. a rendelleness®g nem elŖzhetŖ meg, t¿netei nem 
gy·gy²that·ak, de: 
 

¶ Az®rt van sz¿ks®ge az inform§ci·ra, mert seg²t ¥nnek 
dºnteni a csal§dtervez®sben, vagy mert tºbbet akar 
megtudni gyermekei kock§zatair·l. 

 

¶ Hisz abban, hogy seg²teni fog az ®let fontos dºnt®sei 
meghozatal§ban - tºbbek kºzºtt az eg®szs®g®vel 
kapcsolatos k®rd®sekben -, ha tºbbet tud arr·l, hogy 
milyen es®llyel kapja meg a 
betegs®get. 

 

¶ ¥n olyan ember, aki szeretn® 
tiszt§bban l§tni a jºvŖj®t, ®s ink§bb a 
bizonyoss§g, mint bizonytalans§g 
tudat§ban k²v§n ®lni.  
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e) M§s csal§dtagok 
 
Gyakran a genetikai tesztel®s kºzelebb hozza a csal§dtagokat 
egym§shoz, ®s a csal§d t§mogat§sa nagy seg²ts®g. M§shol 
®ppen fesz¿lts®get ®s komplik§ci·kat okoz. J· ºtlet, ha elŖre 
v®giggondoljuk, hogy milyen v§ltoz§sokat okozhat p§runkkal ®s 
csal§dunkkal val· kapcsolatunkban a teszt elv®gz®se. 
 

Vannak, akik k²v§ncsiak a genetikai kock§zat megl®t®re 
csal§dtagjaik v®delm®ben. M§sok ®ppen nem akarnak tudni a 
kock§zati t®nyezŖrŖl, ez®rt nem akarnak r®szt venni a genetikai 
vizsg§laton. Legy¿nk erre ®rz®kenyek, mert elŖfordulhat, hogy 
nem k²v§nt inform§ci·t kaphatnak ezek a csal§dtagok a 
kock§zatr·l. Tudnunk kell, hogy minden csal§dtag m§sk®nt 
viszonyulhat a genetikai teszthez, amit nek¿nk tiszteletben kell 
tartani. ElŖfordul, hogy olyan csal§di titkokra is f®ny der¿l, mint 
az adopt§l§s, vagy kider¿l, hogy a sz¿lŖ nem v®rszerinti (pl. 
kider¿l, hogy a v®rszerinti apa nem az a szem®ly, akirŖl a csal§d 
azt gondolja.) Miut§n a vizsg§ltok sor§n felt§rul a csal§d 
tºrt®nete, kider¿lhet, hogy ¥n nem ugyanazon g®neken osztozik 
a csal§d tºbbi tagjaival. Ez is olyan lehetŖs®g, aminek tudat§ban 
kell lenni, mielŖtt elind²tjuk a folyamatot. 
 

f) Bizalmas inform§ci·kezel®s, biztos²t§si ¿gyek, 
p®nz¿gyek 

 

Bizalmas információkezelés 
 

A genetikai teszt eredm®nyei tikosak. Az orvos nem besz®lhet 
m§snak sem a teszt elv®gz®s®rŖl, sem annak eredm®ny®rŖl, 
an®lk¿l, hogy arra ¥n enged®lyt adna. 
 
Biztosítás 
 
A biztos²t·t§rsas§gok gyakran k®rnek eg®szs®gi §llapotra 
vonatkoz· dokumentumokat az ¿gyf®ltŖl ®s csal§dj§t·l; 
k¿lºnºsen igaz ez bizonyos ºsszeg fºlºtt kºtºtt biztos²t§sokra. A 
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döntsön, hacsak a tesztvizsgálat nem az egészsége érdekében 
történik. Ha egészségügyi haszonnal jár, ebben a kivételes 
esetben javasolt a prediktív tesztvizsgálat elvégzése. 
 
A genetikai betegs®gek ®s a predikt²v teszt eredm®ny®nek 
megbesz®l®se a gyermekkel vagy a serd¿lŖvel igen neh®z 
feladat. Sok k®rd®st tehetnek fel, amelyekre mind v§laszolni kell, 
m®ghozz§ olyan Ŗszint®n, amennyire csak lehet, sz§m²t§sba 
v®ve a korukat ®s az ®retts®g¿ket. 
 

Van-e valamilyen mód arra, hogy gyermekem elkerülje a 
rendellenesség jelentkezését? 
 
N®h§ny genetikai rendelleness®g eset®ben m§r a terhess®g 
alatt lehets®ges elv®geztetni a tesztet, hogy meggyŖzŖdhess¿nk 
arr·l, hogy a gyermek ºrºkºlte-e a megv§ltozott g®nt (prenat§lis 
vizsg§lat). Ha tºbbet szeretne errŖl megtudni, ®rdemes 
megn®znie az amniocent®zisrŖl ®s a CVS-rŖl ²rott t§j®koztat·kat. 
Amennyiben ¼gy gondolja, hogy ez lehets®ges alternat²va az ¥n 
sz§m§ra, besz®lje meg az orvos§val, hogy ezek a tesztek 
elv®gezhetŖk-e arra a rendelleness®gre, amely ¥nt 
foglalkoztatja. Nagyon l®nyeges, hogy ez - amennyiben 
lehets®ges - m®g a terhess®ge elŖtt megtºrt®njen, mivel 
elk®pzelhetŖ, hogy a laborat·riumnak olyan elŖk®sz¿leteket kell 
elv®geznie, amelyek tºbb h·napot is ig®nybe vehetnek. 
 
Esetleg Preimplant§ci·s Genetikai Diagnosztik§t (PGD) 
alkalmazhatnak a magzatvizsg§lat alternat²v§jak®nt. Ez mag§ba 
foglalja a p§r orvosi seg²ts®ggel megterm®keny²tett petesejtj®nek 
(¼n. assziszt§lt reprodukci·) vissza¿ltet®s elŖtti vizsg§lat§t, 
amelynek sor§n meg§llap²thatj§k, hogy a megterm®keny²tett 
petesejtben megvan-e a mut§ci·. Az anya m®h®be csak azokat 
a petesejteket ¿ltetik be, amelyek eg®szs®gesek. Ez az elj§r§s 
igen kºr¿lm®nyes ®s nem alkalmazhat· mindenkin®l. A 
lehetŖs®grŖl, ®s az elj§r§s el®rhetŖs®g®rŖl konzult§jon 
orvos§val. 
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Milyen rendellenességeket lehet kiszűrni a prediktív 
tesztvizsgálat segítségével? 
 

Sz§mos rendelleness®g l®tezik, amelyre jelenleg  predikt²v 
tesztvizsg§lat v®gezhetŖ. 
N®h§ny p®lda: 
 
1) Bizonyos t²pus¼ r§kos megbeteged®sek (BŖvebb inform§ci·t 
kaphat a Prediktív tesztvizsgálat örökletes rákos 
betegségekre c²mŤ t§j®koztat·b·l.) 
 
2) Az idegrendszert ®rintŖ (neurol·giai) rendelleness®gek, 
tºbbek kºzºtt a: 
  - Huntington-k·r 

  - ºrºklŖdŖ ataxia ®s spasztikus paraplegia 
 
3) Az izomredszert ®rintŖ (neuromuscul§ris) rendelleness®gek, 
tºbbi kºzºtt a:  
  - myotoni§s disztr·fia (dystrophia myotonica) 
  - fascio-scapulo-humeralis izomdisztr·fia 
 

4) A szivet ®rintŖ (kardiol·giai) rendelleness®gek, tºbbek kºzºtt 
a: 
  - hypertrophi§s cardiomyopathia (HCM) 
  - hossz¼ QT szindr·ma 
 

Mit értünk a „kockázat“ fogalmán? 
 

A legtºbb esetben (a r§kt·l eltekintve) a megv§ltozott g®n 
rendszerint azt jelenti, hogy k®sŖbbiek sor§n ki fog alakulni a 
rendelleness®g. Azonban nem lehets®ges elŖre megmondani - 
legal§bbis jelenleg nem -, hogy h§ny ®ves korban jelentkezik 
majd a betegs®g, sem pedig azt, hogy pontosan milyen t¿netei 
lesznek, vagy hogy a t¿netek milyen gyorsan s¼lyosbodnak 
majd. 
 
Ha ¼gy ®rzi, hogy kock§zata van valamilyen genetikai 
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betegs®gre, ®s ezen rendelleness®g egyik®re el szeretn® 
v®geztetni a predikt²v tesztvizsg§latot, jelentkezzen a klinikai 
genetikus szakorvosn§l tan§csad§sra.  
 
A genetikai tesztvizsgálat folyamata 
 

MielŖtt predikt²v tesztet v®geztet, meg kell bizonyosodni arr·l, 
hogy val·ban fenn§ll-e a betegs®g kock§zata. ElŖszºr r®szletes 
csal§di anamn®zist vesznek fel, ®s ez alapj§n meg§llap²tj§k, 
hogy fenn§ll-e a genetikai rendelleness®g kock§zata. A legtºbb 
esetben - amennyiben ilyen jellegŤ genetikai tesztvizsg§lat 
lehets®ges - elŖszºr egy, a betegs®gben ®rintett kºzeli 
csal§dtagon v®gzik el a genetikai szŤr®st, hogy azonos²ts§k a 
megv§ltozott g®nt, amely a csal§dban ºrºklŖdik. Ha specifikus 
genetikai elt®r®st tal§lnak a v®rmint§ban, akkor m§r ¥ntŖl is 
lehets®ges v®rmint§t venni, melynek alapj§n meg§llap²tat·, hogy 
ºrºkºlte-e ugyanazt a genetikai elt®r®st. Ha az eredm®nyek ezt 
igazolj§k, akkor megvan a kock§zata annak, hogy az ®lete sor§n 
¥nn®l is kialakul ez a rendelleness®g. Ha nem ºrºkºlte a 
genetikai elt®r®st, akkor nem lesz fokozott kock§zata a betegs®g 
kialakul§s§nak. N®h§ny rendelleness®gn®l - mint amilyen a 
Huntington-k·r - nincs sz¿ks®g a betegs®gben ®rintett csal§dtag 
elŖzetes megvizsg§l§s§ra, mert a tud·sok ismerik, melyik elt®rŖ 
g®nt keress®k. 
 
A genetikai teszt elv®gz®se ºnk®ntes, az 
eg®szs®g¿gyi szakemberek ezt nem 
²rhatj§k elŖ. A csal§d ®s a rokonok sem. A 
hossz¼ folyamat tºbbszºri tal§lkoz§st 
ig®nyel a klinikai genetikus szakemberrel, 
®s h·napokig kell v§rni az eredm®nyekre. 
Nehezen ®rtelmezhetŖ ®s ¼jszerŤ 
inform§ci·kat is kaphat, amelyeket neh®z 
egyszerre megem®szteni. Ez®rt aj§nlott 
egy t§mogat· bar§t vagy a p§rja jelenl®te 
is az orvossal val· tal§lkoz§sok 
alkalm§val. Esetleg meg lehet k®rni a 
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gyakran sz§molnak be a Ăt¼l®lŖ bŤntudatr·lñ. Azon r§g·dnak, 
hogy Ŗk mi®rt ¼szt§k meg, ®s m§s csal§dtagjaik mi®rt nem. Van, 
amikor neh®z elfogadni, hogy valaki szerencs®s, m²g m§sok 
nem azok. 
 

N®h§nyan, akik Ăj· h²rtñ kapnak, fokozott felelŖss®get ®reznek a 
rendelleness®gben ®rintett csal§dtagjaik ir§nt. 
 
IdŖ kell hozz§, hogy alkalmazkodjunk a teszteredm®nyekhez, 
m®g ha Ăj· h²rtñ jelentenek is. 
 

d) Az ¥n gyermekeinek kock§zata 
 

Mit jelentenek a teszteredmények az Ön gyermekei (és 
születendő gyermekei) számára? 
 

A genetikai teszt eredm®nyeibŖl nem csak azt ismerheti meg, 
hogy mi az ¥n kock§zata a rendelleness®g kialakul§s§ra, 
hanem arr·l is tºbbet megtudhat, hogy mennyire 
vesz®lyeztetettek gyermekei. 
 
Ha a teszt azt mutatta ki, hogy ¥n nem hordozza a csal§dban 
kimutatott g®nelv§ltoz§st, akkor ¥nn®l nem emelkedett az adott 
betegs®g kialakul§s§nak kock§zata, ®s a gyermekei sem 
ºrºkºlhetik a hajlamot. Hiszen nem tudja tov§bbadni azt a 
g®nelv§ltoz§st, ami nincs jelen. 
 

Ha a teszteredm®nyek azt mutatj§k, 
hogy rendelkezik a megv§ltozott 
g®nnel, akkor lehets®ges, hogy 
gyermekei is vesz®lyeztetve vannak, 
mert ºrºkºlhett®k a megv§ltozott g®nt. 
Az esetek zömében nem indokolt, hogy 
a gyermek 18 ®ves kora elŖtt predikt²v 
tesztvizsgálaton vegyen részt. A leg-
jobb, ha várunk addig, amíg a gyermek 
m§r el®g idŖs ahhoz, hogy ºnmaga 
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M§sok betegszervezetekhez fordulva tal§lnak seg²ts®get. Ezek a 
csoportok inform§ci·val l§tj§k el Ŗket, hogy mi ez a betegs®g, 
hogyan ®lhetnek egy¿tt vele, felhaszn§lva saj§t ®rzelmi ®s 
gyakorlati tapasztalataikat. A betegszervezetek gyakran ºssze 
tudj§k kapcsolni a hasonl· gondokkal k¿zdŖ csal§dokat. 
 

Amikor kider¿l a g®nelv§ltoz§s, az emberek agg·dnak ®s 
bŤntudatot ®reznek amiatt, hogy tov§bbadhatt§k azt 
gyermekeiknek. Ilyenkor gondoljunk arra, hogy a g®nek 
tov§bbad§sa v®letlenszerŤ, ®s a megv§ltozott g®nrŖl senki sem 
tehet. 
 

Vannak, akik ®rzelmi hull§mz§st ®lnek §t, amikor kider¿l, hogy 
nagy kock§zatuk van egy rendelleness®g kialakul§s§ra. Azt 
mondj§k, vannak j·, ®s vannak rossz napok. A legtºbben v®g¿l 
is megb®k®lnek az eredm®nyekkel, ®s az inform§ci·t jºvŖbeli 
terveikhez haszn§lj§k fel. 
  

Milyen reakciót válthat ki belőlem, ha az eredményből 
kiderül, hogy nem hordozom a megváltozott gént? 
   
A legtºbbek sz§m§ra ºrºmºt ®s megkºnnyebb¿l®st okoz, ha 
kider¿l, hogy nem hordozz§k a megv§ltozott g®nt. Azonban az 
sem szokatlan, hogy az emberek lehangolts§gr·l sz§molnak be, 
a tesztvizsg§lat ut§n. Ennek az lehet az oka, hogy oly sok§ig 
®ltek egy¿tt a betegs®g kock§zat§val, hogy most t¼l nagy 
v§ltoz§st k²v§n tŖl¿k a Ănorm§lishozñ val· alkalmazkod§s. Sokan 
csal·dottak, hogy a Ăj· h²rñ nem hoz olyan sok pozit²v v§ltoz§st 
az ®let¿kben, mint amennyit elŖre elk®pzeltek. 
 

Bizonyos emberekn®l, akik biztosak benne, hogy hordozz§k a 
megv§ltozott g®nt, ®s kider¿l sz§mukra, hogy m®gsem, az eg®sz 
®letfelfog§suk megv§ltozhat. N®h§nyan nehezen szembes¿lnek 
azzal, hogy Ăvan jºvŖj¿kñ.  
 
Vannak, akik sz§m§ra neh®zs®get okoz a Ăj· h²rñ kºzl®se 
csal§dtagjaikkal. Azok, akik Ăj·ñ teszteredm®nyeket kapnak, 
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k²s®rŖt, hogy jegyzeteljen a besz®lget®s alatt. Fontos, hogy ¥n 
szakszerŤ t§j®koztat§st kapjon a genetikai tesztrŖl. Minden 
inform§ci· birtok§ban meg tudja hozni a dºnt®st a teszten val· 
r®szv®telrŖl. Megbesz®lheti az ezzel kapcsolatos ®rzelmi 
probl®m§it, ®s v§laszt kap minden felmer¿lŖ k®rd®s®re. 
 
A teszt eredm®ny®nek k®zhezv®tel®tŖl nincs vissza¼t. Ez®rt a 
dºnt®s elŖtt minden lehets®ges ponton t§j®koz·dni kell. N®h§ny 
t®m§t az al§bbiakban t§rgyalunk, amelyeken elgondolkodhat. A 
lista azonban sosem lesz teljes, ®s nem minden pont vonatkozik 
az ¥n speci§lis eset®re is. 
 

3. rész 
A döntéshozás 

 
a) Gyógymód és megelőzés 
 

Van-e gyógymód a betegségre, illetve megelőzhető-e a 
kialakulása? 
  
Fontos t§j®koz·dni arr·l, hogy l®tezik-e jelenleg gy·gym·d a 
betegs®g kezel®s®re, illetve van-e lehetŖs®g arra, hogy 
csºkkents®k a rendelleness®g kialakul§s§nak a kock§zat§t, 
amenyiben kider¿l, ¥n rendelkezik a megv§ltozott g®nnel. 
Seg²thet a dºnt®shoz§sban, ha tudja, hogy van el®rhetŖ 
gy·gym·d. 
 
Bizonyos rendelleness®gek eset®ben, mint amilyenek az eml²tett 
kardiol·giai megbeteged®sek, nincs ugyan lehetŖs®g a betegs®g 
gy·gy²t§s§ra, de megfelelŖ gy·gyszerekkel, speci§lis pacemaker 
alkalmaz§s§val, vagy egyes esetekben seb®szeti bavatkoz§ssal 
a rendelleness®g j·l kezelhetŖ. 
 
M§s rendelleness®gekre, mint amilyen p®ld§ul a Huntington-k·r, 
jelenleg nincs el®rhetŖ gy·gym·d, amely lass²tan§ a betegs®g 
kialakul§s§t. A t¿netek egy r®sze azonban gy·gyszeresen 
enyh²thetŖ. Ugyanakkor a beteg g®n jelenl®t®nek tudata ilyenkor 
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ink§bb ®rzelmi elŖnnyel j§r, illetve a jºvŖ tervez®s®ben adhat 
seg²ts®get. 
 
b) Bizonytalanság a genetikában 
 

A teszteredmények és a rendellenesség bizonytalansága  
 
A predikt²v teszt eredm®nyei n®mi bizonytalans§ggal j§rnak, 
m®g ha nagyon csek®ly m®rt®kben is. Ha ¥n hordozza a 
megv§ltozott g®nt, az §ltal§ban azt jelenti, majdnem biztos, hogy 
a k®sŖbbiekben kialakul a rendelleness®g. Azonban azt m®g 
mindig nagyon neh®z lesz elŖre megmondani, hogy mikor alakul 
ki, milyen m®rt®kŤ lesz, ®s a t¿netek milyen gyorsan 
s¼lyosbodnak.  
 

Ne feledje, hogy a tudományos terminológiában a pozitív tesz-
teredmény azt jelenti, hogy HORDOZZA a megváltozott gént, a 
negatív teszteredmény pedig azt, hogy NEM HORDOZZA a 
megváltozott gént. Az eredmény leggyakrabban vagy az egyik, 
vagy a másik lehet. 
 

N®ha azonban harmadik lehetŖs®g is fenn§ll: sz¿rke z·na vagy 
kºztes teszteredm®ny. Ennek az a jelent®se, hogy b§r tal§ltak 
megv§ltozott g®nt, m®gis neh®z megmondani, hogy ebben az 
esetben kiv§ltja-e a rendelleness®get. Ez §ltal§ban ritka, de 
nagyon frusztr§l· eredm®ny lehet. 
 
MielŖtt arr·l dºnt, hogy elv®gezteti-e a tesztet, c®lszerŤ minden 
lehets®ges vizsg§lati eredm®nyt megbesz®lni a klinikai genetikai 
szakorvossal.  

 
c) Az eredmények értékelése 
 

Érzelmileg hogyan érinthetnek a teszteredmények? 
 
MielŖtt dºnt a genetikai tesztvizsg§latr·l, fontos, hogy 
megpr·b§lja §tgondolni, ®s a klinikai genetikai szakemberrel 
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megbesz®lni, hogy a teszt ºsszes lehets®ges eredm®nyei mik®nt 
befoly§solhatj§k ¥nt ®rzelmileg. J· ºtlet, ha megpr·b§lja 
elk®pzelni, hogyan ®rezhet majd, ha j· h²rt, ®s hogyan, ha rossz 
h²rt kap, ®s visszaeml®kszik r§, hogyan szokott reag§lni a rossz 
h²rekre. Ezeknek a k®rd®seknek az §tgondol§sa seg²thet 
eldºnteni, hogy jobb lenne-e a tudatlans§g bizonytalans§g§val 
®lni, vagy pedig tudni, b§rmi legyen is az eredm®ny. Azonban 
nem szabad elfelejten¿nk, hogy mindannyian k¿lºnbºzŖk®ppen 
reag§lunk, ®s nincs ¼gynevezett Ănorm§lisò reakci·. 
 

Milyen lehetséges reakciókat válthat ki belőlem, ha az 
eredményekből kiderül, hogy a megváltozott gént 
hordozom?  
 
Vannak, akik sz§m§ra a biztos pozit²v eredm®ny is jobb, mint a 
bizonytalans§g okozta stressz ®s agg·d§s. Sz§mukra az a 
tºbblet Ăinform§ci·ò, b§rmi is a tartalma, ink§bb megnyugv§st 
jelent.  
 

N®h§nyan megkºnnyebb¿lnek, amikor kider¿l, hogy magas 
kock§zatuk van egy genetikai rendelleness®gre, amennyiben ez 
kezelhetŖ. Đgy ®rzik, hasznos inform§ci· birtok§ba jutottak, 
amelynek seg²ts®g®vel mindent megtehetnek, hogy megnºvelj®k 
es®ly¿ket, hogy eg®szs®gesek maradjanak. M§sokban, akikn®l 
az elt®rŖ g®n olyan rendelleness®gre utal, amely semmi m·don 
nem kezelhetŖ, olyan hat§st v§lthat ki az eredm®ny, mintha m§r 
mag§t a betegs®get diagnosztiz§lt§k volna. Egyetlen k®rd®s van 
a fej¿kben, hogy: ĂPontosan mikor fog velem megtºrt®nni?ñ. Ez 
nagyon nyomaszt· ®rz®s tud lenni.    
 
Egyeseket szinte sokkol a tudat, hogy kimutatt§k n§luk a 
megv§ltozott g®nt. Mag§nyosaknak ®rezik magukat, f®lnek, 
d¿hºsek vagy sz®gyenkeznek. Az orvos-genetikusok ®s m§s 
eg®szs®g¿gyi szakemberek, genetikai tan§csad·k, 
pszichol·gusok gyakorlattal rendelkeznek a probl®ma 
kezel®s®ben, ®s a seg²ts®g¿kre lehetnek. 
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