
moŨliwoŜciŃ dostňpu policji do ich DNA. Jest to wyjŃtkowo rzadki 
problem. JeŜli policja zaŨŃda dostňpu do pr·bki DNA z 
laboratorium genetycznego (podobnie jak w przypadku wszelkich 
innych danych medycznych), jest to moŨliwe wyğŃcznie na 
podstawie wydanego nakazu sŃdowego. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Przy opracowaniu tej broszurki pomagali dr Ian M Frayling z Institute of 
Medical Genetics, University Hospital of Wales, Cardiff, UK; dr Domenico 
Coviello, Laboratory of Medical Genetics, Fondazione IRCCS, Mediolan, 
Wğochy i The Genetic Interest Group. 
 
Tğumaczone z jňzyka angielskiego przez Ewň PiotrowskŃ i Annň Kloskň, 
Uniwersytet GdaŒski, Polska. 
 
SierpieŒ 2009 
 
Ta praca zostağa wsparta przez EuroGentest, EU-FP6 supported NoE numer 
kontraktu 512148 
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Co dzieje siň w laboratorium 
genetycznym?  

Informacje dla pacjent·w i rodzin 



Co dzieje siň w laboratorium genetycznym? 
 
PoniŨsze informacje przedstawiajŃ co dzieje siň z pr·bkŃ, po 
wysğaniu jej do laboratorium genetycznego. Gğ·wne zagadnienia, 
kt·re sŃ tu omawiane to: 
r·Ũne metody stosowane w laboratoriach do przeprowadzenia 
testów genetycznych, 
dlaczego niekt·re testy genetyczne wymagajŃ tak duŨo czasu, 
podczas gdy inne wykonuje siň szybko, 
dlaczego w niekt·rych przypadkach laboratorium nie moŨe 
ustaliĺ wyniku. 
 
Dokğadniejsze informacje o tym, dlaczego mogliby PaŒstwo 
poddaĺ siň badaniu genetycznemu znajdŃ PaŒstwo w ulotce 
zatytuğowanej ĂCzym jest badanie genetyczne?ò 
 
Czym jest badanie genetyczne?  
 
WiňkszoŜĺ test·w genetycznych bada DNA, zwiŃzek chemiczny 
znajdujŃcy siň w naszych kom·rkach, kt·ry daje naszemu ciağu 
instrukcje jak rosnŃĺ, rozwijaĺ siň i funkcjonowaĺ. DNA jest niciŃ 
zakodowanych informacji ugrupowanych w specyficzne 
instrukcje zwane genami. Ludzie maja 30.000 r·Ũnych gen·w, 
uğoŨonych na licznych nitkowatych strukturach zwanych 
c h r o m o s o m a m i .  N a s z e 
chromosomy dziedziczymy od 
rodziców, 23 od matki i 23 od 
ojca, w zwiŃzku z czym mamy 
dwa zestawy 23 chromosomów, 
czy teŨ innymi sğowy 23 Ăparyò. 
Gdyby przyr·wnaĺ genetykň do 
ksiňgi Ũycia, DNA byğby  literami, 
geny sğowami, a chromosomy 
rozdziağami. 
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sprawdza wynik). Czňsto naukowcy przeprowadzajŃ inny test, by 
przeprowadziĺ kontrolň krzyŨowŃ pierwotnego wyniku. IstniejŃ 
takŨe procedury zapobiegajŃce pomieszaniu pr·b. Dodatkowo 
laboratoria mogŃ braĺ udziağ w programach zapewniania jakoŜci 
(QA, ang. Quality Assurance), co pomaga gwarantowaĺ dobrŃ 
jakoŜĺ rzetelnych badaŒ genetycznych.   
 
Co siň stanie z mojŃ pr·bkŃ po badaniu? 
 
JeŨeli pacjent nie skğada Ũyczenia, by jego pr·bkň wyrzuciĺ po 
przeprowadzeniu testu, zwykle laboratorium zachowuje DNA, 
moŨe teŨ przechowywaĺ preparaty z chromosomami. 
Laboratorium moŨe udzieliĺ informacji o konkretnej pr·bce, a 
badani mogŃ w kaŨdej chwili poprosiĺ, by ich DNA zostağo 
zniszczone lub zwr·cone. Nie wykonuje siň badania w kierunku 
innych chorób bez pozyskania zgody pacjenta. 
 
PoniewaŨ rozwijane sŃ nowe, ulepszone testy, laboratoria mogŃ 
je przeprowadzaĺ na przechowywanych pr·bkach (jeŜli na 
przykğad pierwotne badania nie przyniosğy Ũadnego wyniku), jeŜli 
byğa wyraŨona zgoda. W taki spos·b zar·wno pacjenci, jak i 
klinicyŜci mogŃ byĺ pewni, Ũe dostňpne jest najbardziej aktualne 
badanie. Laboratoria mogŃ uŨywaĺ anonimowych pr·bek DNA 
przy rozwijaniu nowych badaŒ, lub jako czňŜĺ program·w 
zapewniania jakoŜci (QA, ang. Quality Assurance), o ile dana 
osoba nie zastrzegğa, Ũe nie Ũyczy sobie, by jej pr·bka byğa 
wykorzystywana w taki sposób. Jak 
kaŨda inna pr·bka medyczna DNA 
jest postrzegane jako dane 
medyczne pacjenta i dlatego jest 
chronione tajemnicŃ medycznŃ. 
Oznacza to, Ũe dostňp do niego jest 
moŨliwy wyğŃcznie poprzez 
odpowiedniego pracownika sğuŨby 
zdrowia. 
 
Niekt·re osoby niepokojŃ siň 
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JednakŨe jeŜli w rodzinie nie wykryto wczeŜniej Ũadnej mutacji, 
albo jest mn·stwo gen·w powiŃzanych z chorobŃ, dojŜcie do 
wyniku bňdzie wymagaĺ wiňcej pracy. Zamiast skupiĺ siň na 
jednym obszarze genu laboratorium bňdzie musiağo 
przeanalizowaĺ cağy gen, a moŨe nawet wiňcej niŨ jeden gen. 
MoŨe to byĺ bardzo dğugi proces, trwajŃcy nawet wiele miesiňcy. 
Bňdzie to zaleŨağo od wielu czynnik·w takich jak wielkoŜĺ genu, 
czy wyposaŨenie laboratorium. 
 
Na przykğad, w przypadku dystrofii miňŜniowej Duchenneôa, 
choroba jest powodowana mutacjami w genie nazywanym 
dystrofinŃ, jednym z najdğuŨszych znanych gen·w. SŃ tysiŃce 
r·Ũnych mutacji, kt·re mogŃ siň pojawiĺ i dlatego odnalezienie 
konkretnej mutacji wystňpujŃcej w danej rodzinie moŨe byĺ 
dğugim i pracochğonnym procesem. Z drugiej strony w przypadku 
choroby Huntingtona, mutacje w genie huntingtyny zawsze 
wystňpujŃ w tym samym mağym regionie. Z tego wzglňdu 
naukowcy wiedzŃ dokğadnie, w kt·rym miejscu genu szukaĺ i 
badanie jest cağkiem ğatwe i znacznie szybsze.   
 
JakoŜĺ DNA jest r·wnieŨ istotnym czynnikiem. Czasami 
laboratoria muszŃ najpierw sprawdziĺ DNA kogoŜ, kto zmarğ, aby 
zidentyfikowaĺ konkretnŃ mutacjň. JeŨeli DNA zmarğej osoby jest 
sğabej jakoŜci, moŨe to podwoiĺ albo potroiĺ czas potrzebny na 
odnalezienie mutacji. W niekt·rych przypadkach cağkowita 
analiza moŨe byĺ niemoŨliwa z powodu braku wystarczajŃcej 
iloŜci DNA. 
 
Czy wynik moŨe byĺ fağszywy? 
 
PoniewaŨ badania genetyczne mogŃ mieĺ waŨne nastňpstwa 
dla poszczeg·lnych os·b i ich krewnych, podchodzi siň do nich z 
wielkŃ ostroŨnoŜciŃ. Podejmuje siň liczne dziağania, aby 
zapewniĺ wydanie prawidğowego wyniku. JeŨeli mutacja zostaje 
wykryta, jest zawsze sprawdzana drugi raz, by upewniĺ siň, Ũe 
wynik jest prawdziwy (chociaŨ na wielu etapach badaŒ 
genetycznych zaangaŨowane sŃ maszyny, naukowiec zawsze 
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Rysunek 1: Geny, chromosomy i DNA  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Zmiany w genach lub chromosomach sŃ nazywane mutacjami. 
Mutacjň moŨna sobie wyobraziĺ jako bğŃd ortograficzny albo 
zamienione ciŃgi sğ·w w zdaniu. Mutacje sŃ bardzo powszechne 
i wszyscy mamy ich wiele. Efekt mutacji moŨe byĺ dobry lub zğy, 
albo moŨe ona nie mieĺ Ũadnego skutku. ZaleŨy to od czynnik·w 
Ŝrodowiskowych, przypadku, czy teŨ mutacji w innych genach. 
Mutacje mogŃ powodowaĺ problemy, jeŜli z ich powodu geny lub 
chromosomy przestajŃ przekazywaĺ prawidğowe instrukcje 
niezbňdne ciağu do wğaŜciwego funkcjonowania. Dlatego celem 
badaŒ genetycznych jest wykrycie mutacji w konkretnym genie 
lub chromosomie. Badania przeprowadza siň zwykle na pr·bce 
krwi, a czasem takŨe innych tkanek (w niekt·rych przypadkach 
moŨliwa jest izolacja DNA z pr·bki Ŝliny, jednak przewaŨnie 
wymagana jest wiňksza iloŜĺ DNA wysokiej jakoŜci i dlatego 
preferowana jest próbka krwi). Próbka pobrana od pacjenta jest 
przesyğana do laboratorium, gdzie geny lub chromosomy mogŃ 
byĺ analizowane. 
 
Kliniki genetyczne zwykle majŃ swoje wğasne laboratoria 
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