12
mo Ul i woSci N dostipu policji do i
probl em. JeSl i policja zaUNda

laboratorium genetycznego (podobnie jak w przypadku wszelkich
i nnych danych medycznych), jest
podstawi e wydanego nakazu sNdowe

Przy opracowaniu tej broszurki pomagali dr lan M Frayling z Institute of
Medical Genetics, University Hospital of Wales, Cardiff, UK; dr Domenico
Coviello, Laboratory of Medical Genetics, Fondazione IRCCS, Mediolan,
Wgochy i The Genetic Interest Group.
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Co dzieje sin w |l aboratori
Poni Usze informacje przedstawi aj
wysganiu jej do | aboratorium gen

kt -re sN tu omawiane to:

r-Une metody stosowane
testow genetycznych,
dl aczego niekt- -re testy

w | abor at

genetycz

podczas gdy inne wykonuje sin sz
dl aczego w niekt-rych przypadka
ustalil wyniku.

Dokgadniejsze i nformacj e 0 tym,
poddal sin badaniu genetycznemu

zatytugowanej ACzym jest badanie

Czym jest badanie genetyczne?

Wi ikszoSl test-w genety
znajdujNcy sifi w naszyc
nstrukcje jak rosnNIi,
zakodowanych informacji ugrupowanych w
i nstrukcje zwane genami
ugoUonych n a l i cznych
chromosomami. Nasze
chromosomy dziedziczymy od
rodzicéw, 23 od matki i 23 od
ojca, w zwi Nzku
dwa zestawy 23 chromosomow,
czy teU innymi
Gdyby przyr .- wna
i ngi Uy diteramd
geny sgowami ,
rozdzi agami

cznych ba
h kom-rka
rozwijal
specyficzne
Ludzi e
nitkowat
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sprawdza wyni k). Cznsto naukowcy
przeprowadzil kontroln krzyUowN
takUe procedury zapo,biegache p C
| aboratoria mogN bral udziag w p
( QA, ang. Quality Assurance), C C
j akoSI rzetelnych bada® genetyczi

Co sifn stanie z mojN pr-bkN po b.

JeUeli pacjent nie skgada Uyczen
przeprowadzeniu testu, zwykle laboratorium zachowuje DNA,

mo Ue t eU przechowywal prepar a
Laboratorium moUe wudzielil infor
badani mogN w kaUdej chwil i P OT
zniszczone | ub zwr . -cone. Ni e wyk

innych choréb bez pozyskania zgody pacjenta.

Poni ewaU rozwijane sN nowe, ulep
j e przeprowadzal na przechowywa
przykgad pierwotne badania nie p
byga wyraUona zgoda. W taki spo
klinicySci mogN byl pewni, Ue do
badani e Laboratoria mogN uUywal
przy rozwijaniu nowych badaCE, I
zapewniania jakoSci (QA, ang. Qi
osoba nie zastrzegga, Ue nie Oy

wykorzystywana w taki sposéb. Jak
kaUda inna pr - bk
jest postrzegane jako dane
medyczne pacjenta i dlatego jest

chronione tajemr
Oznacza to, Ue d
mo Ul i wy wy g Nc z

odpowi edni ego pr
zdrowia.

Ni ekt - -re osoby
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JednakUe jeSli w rodzinie nie wy
al bo jest mn-stwo gen-w powi Nzal
wyni ku bnrndzie wymagal wincej pr
jednym obszarze genu | aborato
przeanalizowal cagy gen, a moUe
MoUe to byl bardzo dgugi proces,
Biidzie to zaleUago od wielu czyn
czy wyposaUenie | aboratori um.

N a przykgad, w przypadku dystrc

choroba jest powodowana mutacjami w genie nazywanym
dystrofinN, jednym z najdguUszyc

r-Onych mutacji, kt-re mogN siih
konkretnej mut acj i wystnpuj Ncej
dgugim i pracochgonnym procesem.

choroby Huntingtona, mutacie w genie huntingtyny zawsze
wystinpuj N w tym samym magdgym re
naukowcy wiedzN dokgdgadni e, w kit

badanie jest cagkiem gatwe i zna
JakoSi DNA jest r-wnieU istotr
| aboratoria muszN najpierw spraw
zidentyfikowal konkretnN mutacjf
sgabej jakoSci, moUe to podwoi l
odnal ezieni e mutacij i . W niekt:
analiza moUe byl niemoUliwa z p
il oSci DNA.

Czy wynik moUe byl fagszywy?
Poni ewaU badania genetyczne mogl
dl a poszczeg-lIl nych os-b i ich kr
wiel kN ostroUnoSci N. Podej muj e
zapewnil wydanie prawidgowego wy
wykryt a, j est zawsze sprawdzana
wyni k jest prawdziwy (chocialU
genetycznych zaangaUowane sN ma:s

Rysunek 1: Geny, chromosomy i DNA

Zmi any w genach |l ub chromosomach
Mut acj n moUna sobie wyobrazil ]
zamienione c¢ciNgi sg-w w zdaniu.
i wszyscy mamy ich wiele. Ef ekt

al bo moUe ona ni e
Srodowi skowych, przypadku, czy t
Mut acje mogN powodowal probl emy,

chr omosomy przestajN przekazywa
niezbfndne ciagu do wgaSci wego fu
bada®& genetycznych jest wykryci e
l ub chr omosomi e. Badania przepro

mi el Uadnego s

krwi, a czasem takUe innych tkar
mo Ul i wa | est izolacja DNA z pr -
wy magana | est winksza il oSl DNA

preferowana jest probka krwi). Probka pobrana od pacjenta jest

przesygana do | aboratorium, gdzi
byl anali zowane.
KIiniki genetyczne zwy kIl e maj N



