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Testarea purt

Toat e numel e din aceastt brokur t au 1
identitatea persoanelor.
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Testarea purtttorilo
I nformaSiile din aceastt brokurt
g©ndesc st efectueze un test de
astfeldetest Ast f el vegSi pri mi i nformas$
st fii Apurtittoro, cum puteSi af
practice Ki emoSionale despre cu
viaSa de zi cu zi . Majoritatea .
prin discuSii cu oameni <care au

Ce este un purtator?

Pentru a "nSelege ce " nseamnt st
"nSelegeS$Si ce sunt genele Ki cro
Gene ki Cromozomi

Corpurile noastre sunt alQelkemaite
multe celule conSin un set compl
gene. Genel e acSioneazt c a un
controleazt dezvoltarea Ki func$
responsabile pentru mul t e din t
cul oarea ochilor, grupa de sO©nge

. =0 celula

\Cromozomi - 23 de perechi

S

Genele contin ADN e ——N
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Genele sunt situate pe structuri filiforme numite cromozomi.
Oamenii au 46 de cromozomi in majoritatea celulelor. Am

moktenit cromozomi. nNoktri.i de |
l a tatt, astfel "nc©t avem dout
sau 23 de fAperechio. Deoarece ¢
gene, noi moktenim doukt copi.i di
de | a f i ec Acesta egtel mativalt pentru care avem

adesea caracteristici similare
Cromozomi i, deci K i ge-oaelseu,bssar

chimict numitt ADN.

Modi ficktrile din gene sau din ci
mutaSii, K i noi toSi purttm wun
deoarece avem c©te dout copi. al
nor malt compenseazt prezenSa cop
purtttor “nseamnt ct nu prezinSi
mut aSie a genei de pe unul di n ¢
obicei, a fi purtttor nu ne afec
fel dar, poate face st avem copi
COnd a fi purtkttor poate face s
boalt genetict?

Exi sttt trei situaSii cOnd a fi p
copil cu o boalt genetict:

1. Bolile autozomal recesive

Cn cazul acestor boli, existt ur
numa i dact ambi.i ptringSi au ace
boal t genetict. Dact ambii pLri
atunci exi sttt 25% Kanse (1 di i
mokteneasct cOte 0o copie a mutas$
st devint astfel afectat de ace
moktenite "~ n acest mod menS$Siontm
beta-t al asemi a Ki bdMal a miayeSaoh or

gbtsi “ nEreditatea Reaesi vi
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2. Bolile legate de X

Pentru aceste bol.i genetice, dac
50% kanse (1 din 2) ca btieSii (
Exi sttt de asemenea 50% kKanse (
mokKkteneasct muta$Sia Ki st devint
Cn cazuri foarte rare o fiick pi
respectivt, dact ki tattl ei est
o boalt genetict | egatt de X ar
"ntotdeauna mutaSia Ki va deveni
nu vor MoKt eni niciodatt mutaSi:
acest subiect puEr&di tgdatse a "~ Daeda tot
ma i cunoscute boli moktenite " n
fragil, distrofia musculart Duch

3. Rearanjamente ale cromozomilor

Dact un individ este purtttor al
(cum ar fi o transloca$Sie cromoz
crescut ca o sarcinkt st se ter mi
st se nasct cu dizabilitt$Si fiz
informa$ i i despre acest subi ect p
Modi fickrile Cromozomilor Ki Tr a
AK putea fi eu purttittor?

Exi sttt mai mul te motive pentru

avea 0 Kanst crescutt de a fii p u
unui rearanjament cromozomial.

1 Cineva din familia dumneavoas
|l egatt de X sau un rearanjament
T Cineva din familia dumneavoast:

unei anumite boli recesive, legate de X sau al unui rearanjament
cromozomial.

T AvegSi un copil cu o boalt reces
Cu un rearanjament cromozomial.

AvegSi un

i storic part
ma i mar i st fi [ purt

i
S
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de Genetict Medical t,
Adresa: Str. Vasile Lupu 62, lasi 700309
Telefon/Fax 0040 232 22 72754

Et ahj 1, Cam

Spital ul Clinic de ObsGumtVoidet!| aki Gi
Centrul de diagnostic prenatal

Adresa: lasi,, str.Cuza Voda 34 Telefon: 0232-213000, int.144
http://www.spitalcuzavodaiasi.ro/

Spitalul Clinic de Ob«SfSpiridon olasixi Gi

Laboratorul de citogenetict postnat
Adresa : Policlinica nr.1, etaj IV, camera 17/19
Str. Vasil e Cont a, nr. 2, 700106, | a

Telefon: 0232-234277 Fax: 0232/234277

Spitalul Clinic JudeSedmbobe alroge Pt
Apresa: str.Gh.Marinescu, nr.38, Tg.Mures, MS, 540000

Telefon: +40-265-21 55 51; Fax: +40-265-21 04 07

http://www.spitjudms.ro/

Spitalul Clinic Municipal « Dr.G.Curteanu » Oradea,

Comparti mentul de Genetickt Medicalt
Adresa: str.C.Coposu, nr.12, Oradea, BH 410469

Telefon :0359411701; 0259441844 int 137 / 138 Fax : 0359411701

Universitatea « Lucian Blaga » Sibiu ; Laborator de <cit
Adresa : str.lzvorului nr.2-4, sibiu, CP 550172

Telefon : 0269-433242 Fax ; 0269-212320

http://www.ulbsibiu.ro/ro/

Uni versitatea de Medi ci nkabokator Far mac
genetict medicalt

Adresa : str.Piata Eftimie Murgu nr . 2,
Telefon : 0256-204476 / 475 Fax : 0256499120

http://www.umft.ro/newpage/
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beta-t al asemi a | a descendenSii cu o
Tay Sachs | a descendenSii evreil
prevalenSt crescutt “n grupuri e
K i |l a alte persoane.

Chiar dact nici unul dintre aces
dumneavoastrt, put et decide st

ur mare a fapt Ul wiarctte npearutle deurnen e a
este purtttor al unei anumit e
rezul tatul testul ui dumneavoastr
viitorii copii au un risc crescut de a dezvolta boala.

Cum pot afla dact sunt purtttor?

Dact credeSi ct existt o kKanst
bol i genetice, ar trebui st vorb
de familie. Acesta vt poate "~ nd
speciali st genetician. Medi cul S
“"ntrebbri despre istoricul f ami
eventual el e boli genetice prezen
vi va explica ce “"nseamnt st fi $
are cunoakterea acestuli fapt . E s
apel a | a un test genetic de
dumneavoastrt personandd tkri e beusitee
SimSi Si obl igat st faceti aces
considera$Si c¢ct nu vt

Dact vre$Si st " ncepe

test de purtittor Ki

acord c¢ct existt un 1

testat, veSi fi “nd

genetic. Acest test genetic poate determina
dact prezenta$Si-o oanm
gent sau cromozom, I
faptul ct suhd<=tSul pr
probt de s©Onge dexi,
K i o probt de salivti.



care va fi trimist | a un | abor at

Ma i mul te informaS$Sii despre tes

brokiuwirCiel este un tefiCegasmreet ind-©anp |
un | aborator de genetict?090

Est e I mportant de reSinut ct,

partener. trebuie st fie purttitec
ca St existe posibilitatea ca bo
Cn cazul bolilor | egate de X est
fie purtttoare pentru ca btieSii
fetele unui btr bat purtkttor vor

Numai in cazuri foarte rare femeile pot fi afectate de boli
legate de X.

Incertitudea rezultatelor testelor

Uneori rezultatul unui test genetic poate fi incert.

Pentru unele bol i, cum este fibr
foarte mic de a fi purtttor, deck
printr-u n t est de purtttor. Acest

denumirea de risc rezidual K i S €

sute de mutasSii c Rerobiceiptestele genetice a b
se fac pentru cele mai frecvente
genetict.

Cn alte situaSii, chiar dumdest se
genetic, nu este clar ce efecte
asupra celui testat. In aceste cazuri nu se poate da o concluzie
cert¢t.
B. Cum st trtim cu statutul de p
I nformaSiile urmktoare evidenSia
au trecut oameni <care au efectua
putea fi de folos oamenilor care au aflat recent de statusul lor de
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I nstitutul de Ocr ot i r AfredRukacm e»i K i C
Cabinet Genetict Medicalt

Adr es a: Bucurexkti, Bd. Lacul Tei nr .
Telefon: 021/2422713/int. 287

Il nstitutul NaSi onal de Cercetare De
Patologiei Biomedicale« Vi ct or éBabekhor at or de C
Medi cal t

Adresa: Spl ai ul Il nleépenseatSert
Telefon : 40 21 319 27 32 Fax: 40 21 319 4528

9 Bucur

Universitatea de Medi-NapocatCatediadedar ma c
Genetict -Mediooalttor at akat
Adresa : str.Pasteur nr.6  Telefon : 0264-597794

Spitalul Clinic de UrgenSt pentru C
Genetict

Adresa : Cluij, str. Mo Si |l or nr. 68, 4003
Telefon : 0264-592.446 Fax : 0264-592.446
Universitatea de Medicina Ki Far mac

Centrul de Cercetare « Bo | i
copil »

Adresa: Cluj, str.Motilor nr.68, 400370, C.P.494, O.P. 1
Telefon: 0264- 592.446 Fax: 0264-592.446

genetice Ki genetic

Spitalul Clinic JudeSdabodatldrgE&redite
medi cal £ |
Adresa : str. Pasteur nr.6 Telefon : 0264-594.373

Spitalul Clinic JudeSdabodatldrgcredile
medi cal £t |1
Adresa: str.Clinicilor, nr.3-5 Telefon: 0264-431864

Institutul Oncologic Cluj -Napoca ; Laborator
Adresa: str.Republicii, nr.34-36 Telefon: 0264-597673

citogen:

Universitatea de Medicint Ki Far mac
Genetlahor at or atakat
Adresa : str.Petru Rares, nr.2 etaj 1, cod 200349, Craiova, Dol

Telefon:0251-524441 int.114

Spitalul Clinic de USfataMaid » Cabimetulr u C
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Pentru mai multe informa$Sii
SRGM-Soci et atea RomGnt de Genetict
Website cu acces gratuit pentru
genetictkt Ki medicii geneticieni

Web: www.srgm.ro

Centrul de I nformaSii pentru Bol
Zal Lu, St aj , RomOG©ni a, Str. -Avr
360 103 200,

Website cu acces gratuit pentru
rare Ki grupuri de suport “n Rom
Web: www.apwromania.ro

Orphanet

Website cu acces gratuit pentru
rare, clinici K i gr up uwww.orgha.nes up o
EuroGentest

Website cu acces gratuit pentru
genetice Ki grupuri de suport ' n
Web: www.eurogentest.org

Un centru genetic din |l ocalitate

Spitalul JudeStahmplLifagi Constantin
Comparti mentul de ¥Mediadiknt materno
Adresa :Bd.Basarabianr.49-51, Sector 2 Bucurext:.i
Telefon : 021 3243312/255 Fax :0213249632
http://www.sfatulmedicului.ro/spitale/spitalul-clinic-judetean-ilfov-sfintii-
imparati-constantin-si-elena-fost_10

I nstitutul
Laboratorul ADN -INML
Adresa :Sos. Vitan Barzesti, nr.9-1 1 ,
Telefon: 021 3321217/202 Fax: 0213346260
http://www.legmed.ro/

NaSi onal MideeMinbcidb» ci nt Leg

sector 4, Cod 04

7

ra care sSe
L evidengSi
deter min

purtttor, dar Ki acel o
de test. Am "~ ncercat s
emotionale care pot fi

status de purtttor, deki nu t C
dumneavoastrt.

Cum akKk putea reac$Siona | a afl are.
Oameni i pot reacSiona “n diferit
sunt purtkttori. Mul Si spun ct su
pentru prima datt ckt sunt purtt
surprinsi sau chiar «kKkocaS$Si L oat
maj oritatea oamenil or aceste se
luni.

AnCOnd am aflat c¢ct suntem purtditto
m-am si m$Sit foarte gol pe din
statisticié..st fim amOndoi -apurt
simSit crucificat, era ca un ghi |

ACOnd ea a afl at penbroupsi Brar da

foarte suptratt ct er a purtttoa
hemofilie)

Este foarte nor mah fel diferit mtenci sGndn$S i
descoperi ct exti purtttor. Uni i
st afli ceva nou despre tine at
Necesitt timp st te adaptezi |l a |
AMmM si mSit ca Ki cum akKk avea o0
| ©ngt vederea foarte sl abt «i t e
de genul +tsta.o (purtttor Tay Sa
Unii oameni spun ct dupt -ee asaum§g
A mai puSin stnttokio. Al Si purtt
“n viitor wvor fi ma i predi spuxki
reacsSii sunt nor mal e dar treb






