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Mi t°rt®ni k a geneti kai I

A k°vetkezRkben v8zoljuk,
minta sorsa. A fR pontok,

hogy m
amel ye
1 a geneti kai tesztek el v®gz®s®n
mi ®rt veszne
el v®geznek,

T egyes vVvizsg8lat ok
m8sokat gyorsan

1 egyes esetekben mi ®rt nem tudn

A geneti kai tesztek r ®szl eMea i
geneti kai Ovicz2sngl8 Ibarto?s s Yar §b an .

Mi a genetikai teszt?

A geneti kai tesztekl tvo s sg®d g a ,¢
sejtjeinkben tal &gl hat - anyagot ,
hogyan n°vekedjen, fejlRdj°n ®s
g®nekbe szervezRdR ut as2?t8§sok S
mintegy 30.000 g®nj ®nek felcsayv
kromosz- - m§8k. A kromosz- mg8kat S .
kromosz:- m8§nk anyai ®s 23 kromosz
k ® t 2 3 t aghb | g 1 1
Kromosz:- mak®s z| 3

p 8 r K r omos z

rendel kez¢gnk. H a
Yagy tekint¢nk, 2r o
K°nyv®r e, akkor |
a betTket, a

szavai, ®s a k

fejezetek.
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DNS mi nt 8kat (1 I I a kKr omosz-
| aborat-riumok k®szs®ggel i nf orm
sorss8gr -1, ®s k®r ®sr e b&8r mi kor r
megke¢l di k a betegnek. A beteg ho
tov8bbi vizsg8lathoz nem haszn8l |
Mi v el rendszeresen fejlesztenek

mi nt 8kat tov8bb vizsg8lhatj 8k (h
m-dszerrel nem kaptak eredm®nyt)
mi nd a szakorvost ®rtesztik az

Gyakr an anoni mi z81t mint 8kat h
ki dolgoz8s8hoz, esetleg megoszt]|j
mi nRs®gbi ztos2t8si k°rvizsgsgl at

hogy a mint8j 8t ilyen c®l okra n:¢
t8rolt inform8ci -, a DNS minta i
az O0Orvosi titoktart8s r8 is vona
megfel el R eg®szs®g¢gyi szakember

N®h8ny embert nyugtal an?t, hogy
mi nt 8 ukhoz. Ez csak ki v®tel esen
| abor c¢csak b2r.s8gqgi v®gz®s f el mu
(ak8rcsak a beteg t°bbi Il elet®t)
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megb?2zhat - eredm®nyhez att | f

¢t
vizsg8land:- g®n, ®s milyen a | ab
A Duchenne izomdisztr-fia eset®
felel Rs disztrofin g®n az eddig
|l ehet s®ges mut 8ci -k ezreivel k e
jell emzR mut 8§ci -t megtal 81 ni i
munkai g®nyes feladat Ezzel szen
eset ®ben, a huntingtin g®n mut 8c
r®gi - ban fordulnak el R. Ez®rt p o
2gy a teszt egyszerT, ®s j-val g
A DNS minRs®ge is | ®nyeges t®nye
egy el hunyt szem®ly DNS mint§8j 8§t
adott muts8ci-ra f®ny der ¢l j°on. H
mi nRs®qg T, a vizsg8latokhoz sz¢ks
megh8romszoroz-dhat N®h a a kev
Vizsg8l atok el sem v®gezhet Rk.
Lehet-e rossz az eredm®ny?
Mi ut8n a a geneti kai vizsgs8l at ok
fontos k°vetkezm®nyekkel j 8rnak,
el j8§rni. Sz8mos | ®p ®s't v®geznek
biztos?2ts8gk. Ha mut 8ci -t tal 81 ni
hiteles2tik (b&8r a m®r®seket mTs
el l enRr zi az eredm®nyeket) . S
fel ¢l vizsg8lj 8k a kapot't er €dme¢
el l enRrz®sneko K¢l °nb2zR el j 8r 8§
mi nt 8Kk esetleg °sszekeveredjene
tov8bbs§ a mi nRs®gbi ztos?2t 8si
seg?ts®g®vel | mi nRs®g T, megb?z
Mi t°rt®nik a vizsgs8latok el v®gz
Hacsak a beteg nem k®ri k¢l ©n,

el vRegz®se ut8§n semmi s2ts®k meg,
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1. 8bra: G®nek, kromosz- - m§8§k ®s a
A kromosz- m8kban vagy g®nekben b
mut 8ci - k. A muts8ci-ra Yy tekin
hi b8r a vagy a mondat ®rtel m®t
sorozat 8r a. A mut 8ci hat §8sa ha:
| ehet . Ez k°rnyezet.i t ®nyezRkt RI
g®nekben bek°vetkezett v8l toz8so
okozhat, amennyi ben a g®n vagy

hel yes mTk° d®s ®hez sz¢s,ks®ges u
geneti kali tesztek c®l j a, hogy

kromosz- m8ban el Rf ordul mMuagys c |
esetenk®nt m8s eredetT mint8kat

vesznek a DNS ki nyer ®s ®hez. El e
mi nRs®qg T DNS mi nt 8hoz azonban

el Rnyben.) A betegtRI l evett mi r
ott a g®neket vagy kromosz- - m8kat
A geneti kai klini k8k/int®zetek
| aborat . -ri ummal rendel keznek. A :
rendel |l eness®g | ®t ez i k, amel vy



