
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Toate numele din aceastŁ broĸurŁ au fost schimbate pentru a proteja 
identitatea persoanelor. 

 
Aceste informaŞii au fost alcŁtuite de Genetic Alliance UK. 
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ñDr. Gavril Curteanuò Oradea, Compartimentul de GeneticŁ.  
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Testarea purtŁtorilor 

InformaŞii pentru pacienŞi  
ĸi familiile lor 



Testarea purtŁtorilor 
 

InformaŞiile din aceastŁ broĸurŁ se adreseazŁ celor care fie se 
g©ndesc sŁ efectueze un test de purtŁtor, fie deja au efectuat un 
astfel de test. Astfel veŞi primi informaŞii cu privire la ce ´nseamnŁ 
sŁ fii ñpurtŁtorò, cum puteŞi afla dacŁ sunteŞi purtŁtor ĸi informaŞii 
practice ĸi emoŞionale despre cum sŁ priviŞi rezultatul testului ´n 
viaŞa de zi cu zi. Majoritatea acestor informaŞii au fost obŞinute 
prin discuŞii cu oameni care au efectuat un test de purtŁtor. 
 
Ce este un purtator?  

 
Pentru a ´nŞelege ce ´nseamnŁ sŁ fii purtŁtor, este de ajutor sŁ 
´nŞelegeŞi ce sunt genele ĸi cromozomii. 
 
Gene ĸi Cromozomi 
 
Corpurile noastre sunt alcŁtuite din milioane de celule. Cele mai 
multe celule conŞin un set complet de gene. Oamenii au mii de 
gene. Genele acŞioneazŁ ca un set de instrucŞiuni, care 
controleazŁ dezvoltarea ĸi funcŞionarea corpului uman. Ele sunt 
responsabile pentru multe din trŁsŁturile noastre, cum ar fi 
culoarea ochilor, grupa de s©nge sau ´nŁlŞimea. 
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Genele sunt situate pe structuri filiforme numite cromozomi. 
Oamenii au 46 de cromozomi în majoritatea celulelor. Am 
moĸtenit cromozomii noĸtrii de la pŁrinŞi, 23 de la mamŁ ĸi 23 de 
la tatŁ, astfel ´nc©t avem douŁ seturi de c©te 23 de cromozomi, 
sau 23 de ñperechiò. Deoarece cromozomii sunt alcŁtuiŞi din 
gene, noi moĸtenim douŁ copii din majoritatea genelor, c©te una 
de la fiecare pŁrinte. Acesta este motivul pentru care avem 
adesea caracteristici similare cu cele ale pŁrinŞilor noĸtrii. 
Cromozomii, deci ĸi genele, sunt alcŁtuiŞi dintr-o substanŞŁ 
chimicŁ numitŁ ADN. 
 
ModificŁrile din gene sau din cromozomi poartŁ denumirea de 
mutaŞii, ĸi noi toŞi purtŁm un anumit numŁr de mutaŞii. Totuĸi, 
deoarece avem c©te douŁ copii ale celor mai multe gene, copia 
normalŁ compenseazŁ prezenŞa copiei modificate a genei. A fi 
purtŁtor ´nseamnŁ cŁ nu prezinŞi o boalŁ geneticŁ, dar prezinŞi o 
mutaŞie a genei de pe unul din cei doi cromozomi pereche. De 
obicei, a fi purtŁtor nu ne afecteazŁ starea de sŁnŁtate ´n nici un 
fel dar, poate face sŁ avem copii afectaŞi cu o boalŁ geneticŁ. 
 
C©nd a fi purtŁtor poate face sŁ avem copii afectaŞi de o 
boalŁ geneticŁ? 
 
ExistŁ trei situaŞii c©nd a fi purtŁtor poate duce la naĸterea unui 
copil cu o boalŁ geneticŁ: 
 

1.  Bolile autozomal recesive  
Ċn cazul acestor boli, existŁ un risc de a avea un copil afectat 
numai dacŁ ambii pŁrinŞi au aceeaĸi mutaŞie pentru aceeaĸi 
boalŁ geneticŁ. DacŁ ambii pŁrinŞi prezintŁ aceeaĸi mutaŞie, 
atunci existŁ 25% ĸanse (1 din 4) ca fiecare copil sŁ 
moĸteneascŁ c©te o copie a mutaŞiei de la fiecare dintre pŁrinŞi ĸi 
sŁ devinŁ astfel afectat de acea boalŁ geneticŁ. Dintre bolile 
moĸtenite ´n acest mod menŞionŁm fibroza chisticŁ, sferocitozŁ, 
beta-talasemia ĸi boala Tay Sachs. Mai multe informaŞii puteti 
gŁsi ´n broĸura Ereditatea  RecesivŁ.  
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2. Bolile legate de X  
Pentru aceste boli genetice, dacŁ o femeie este purtŁtoare existŁ 
50% ĸanse (1 din 2) ca bŁieŞii ei sŁ fie afectaŞi de acea boalŁ. 
ExistŁ de asemenea 50% ĸanse (1 din 2) ca fetele ei sŁ 
moĸteneascŁ mutaŞia ĸi sŁ devinŁ purtŁtoare, la fel ca mama lor. 
Ċn cazuri foarte rare o fiicŁ poate fi afectatŁ de boala geneticŁ 
respectivŁ, dacŁ ĸi tatŁl ei este afectat. DacŁ un bŁrbat care are 
o boalŁ geneticŁ legatŁ de X are o fiicŁ, aceasta va moĸteni 
´ntotdeauna mutaŞia ĸi va deveni purtŁtoare, dar bŁieŞii acestuia 
nu vor moĸteni niciodatŁ mutaŞia. Mai multe informaŞii despre 
acest subiect puteŞi gŁsi ´n broĸura Ereditatea legatŁ de X. Cele 
mai cunoscute boli moĸtenite ´n acest mod sunt sindromul X 
fragil, distrofia muscularŁ Duchenne ĸi hemofilia. 

 
3. Rearanjamente ale cromozomilor  

DacŁ un individ este purtŁtor al unui rearanjament cromozomial 
(cum ar fi o translocaŞie cromozomialŁ echilibratŁ), existŁ un risc 
crescut ca o sarcinŁ sŁ se termine prin avort spontan, sau copilul 
sŁ se nascŁ cu dizabilitŁŞi fizice ĸi retard mintal. Mai multe 
informaŞii despre acest subiect puteŞi gŁsi ´n broĸurile 
ModificŁrile Cromozomilor ĸi TranslocaŞiile Cromozomiale. 
 
Aĸ putea fi eu purtŁtor? 
 
ExistŁ mai multe motive pentru care dumneavoastrŁ aŞi putea 
avea o ĸansŁ crescutŁ de a fi purtŁtor al unei boli genetice sau al 
unui rearanjament cromozomial. 
¶ Cineva din familia dumneavoastrŁ are o boalŁ recesivŁ, 
legatŁ de X sau un rearanjament cromozomial. 

¶ Cineva din familia dumneavoastrŁ a aflat cŁ este purtŁtor al 
unei anumite boli recesive, legate de X sau al unui rearanjament 
cromozomial. 

¶ AveŞi un copil cu o boalŁ recesivŁ, cu o boalŁ legatŁ de X sau 
cu un rearanjament cromozomial. 
 
AveŞi un istoric particular etnic, ceea ce ´nseamnŁ cŁ aveŞi sanse 
mai mari sŁ fiŞi purtŁtor al unei anumite boli genetice. Exemple: 
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de GeneticŁ MedicalŁ, Etahj 1, Cam 158, 
Adresa: Str. Vasile Lupu 62, Iasi 700309 
Telefon/Fax 0040 232 22 72754 
 
Spitalul Clinic de ObstetricŁ ĸi Ginecologie ç Cuza-VodŁ è Iaĸi ; 
Centrul de diagnostic prenatal  
Adresa: Iasi,, str.Cuza Voda 34    Telefon: 0232-213000, int.144   
http://www.spitalcuzavodaiasi.ro/ 
 
Spitalul Clinic de ObstetricŁ ĸi Ginecologie « Sf.Spiridon  » Iasi  ; 
Laboratorul de citogeneticŁ postnatalŁ ĸi tumoralŁ 
Adresa : Policlinica nr.1, etaj IV, camera 17/19 
Str. Vasile Conta, nr.2, 700106, Iaĸi 
Telefon: 0232-234277   Fax: 0232/234277 
 
Spitalul Clinic JudeŞean de UrgenŞŁ Mureĸ ; Laborator de geneticŁ 
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,  
Compartimentul de GeneticŁ MedicalŁ 
Adresa: str.C.Coposu, nr.12, Oradea, BH 410469 
Telefon :0359411701; 0259441844 int 137 / 138  Fax : 0359411701 
 
Universitatea «  Lucian Blaga  » Sibiu  ; Laborator de citogeneticŁ 
Adresa  : str.Izvorului nr.2-4, sibiu, CP 550172 
Telefon : 0269-433242   Fax ; 0269-212320 
http://www.ulbsibiu.ro/ro/ 
 
Universitatea de MedicinŁ ĸi Farmacie Timiĸoara ; Laborator 
geneticŁ medicalŁ 
Adresa : str.Piata Eftimie Murgu nr.2, cod 300041, Timiĸoara, Timiĸ 
Telefon : 0256-204476 / 475   Fax : 0256499120 
http://www.umft.ro/newpage/ 
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beta-talasemia la descendenŞii cu origine mediteraneeanŁ, boala 
Tay Sachs la descendenŞii evreilor Ashkenazi. Aceste boli au o 
prevalenŞŁ crescutŁ ´n grupuri etnice particulare dar pot sŁ aparŁ 
ĸi la alte persoane. 
 
Chiar dacŁ nici unul dintre aceste motive nu este valabil pentru 
dumneavoastrŁ, puteti decide sŁ efectuaŞi un test de purtŁtor ca 
urmare a faptului cŁ partenera/ partenerul dumneavoastrŁ ĸtie cŁ 
este purtŁtor al unei anumite boli recesive. Ċn acest caz, 
rezultatul testului dumneavoastrŁ vŁ va ajuta sŁ stabiliŞi dacŁ 
viitorii copii au un risc crescut de a dezvolta boala. 
  
Cum pot afla dacŁ sunt purtŁtor? 
 
DacŁ credeŞi cŁ existŁ o ĸansŁ sŁ fiŞi purtŁtor al unei anumite 
boli genetice, ar trebui sŁ vorbiŞi despre acest lucru cu medicul 
de familie. Acesta vŁ poate ´ndruma sŁ consultaŞi un medic 
specialist genetician. Medicul specialist genetician vŁ va pune 
´ntrebŁri despre istoricul familiei dumneavoastrŁ ĸi despre 
eventualele boli genetice prezente ´n familia dumneavoastrŁ. El 
vŁ va explica ce ´nseamnŁ sŁ fiŞi purtŁtor ĸi implicaŞiile pe care le 
are cunoaĸterea acestui fapt. Este important sŁ nu uitaŞi cŁ a 
apela la un test genetic de purtŁtor este alegerea 
dumneavoastrŁ personalŁ ĸi este benevolŁ- nu trebuie sŁ vŁ 
simŞiŞi obligat sŁ faceti acest test dacŁ 
consideraŞi cŁ nu vŁ este de folos. 
 
DacŁ vreŞi sŁ ´ncepeŞi demersurile pentru un 
test de purtŁtor ĸi medicul genetician este de 
acord cŁ existŁ un motiv pentru ca sŁ fiŞi 
testat, veŞi fi ´ndrumat sŁ faceŞi un test 
genetic. Acest test genetic poate determina 
dacŁ prezentaŞi o mutaŞie ´ntr-o anumitŁ 
genŁ sau cromozom, lucru care ar confirma 
faptul cŁ sunteŞi purtŁtor. Testul necesitŁ o 
probŁ de s©nge deĸi, uneori,se poate folosi 
ĸi o probŁ de salivŁ. Vi se va recolta o probŁ 
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care va fi trimisŁ la un laborator de geneticŁ pentru a fi analizatŁ. 
    
Mai multe informaŞii despre testele genetice pot fi gŁsite ´n 
broĸurile ñCe este un test genetic?ò ĸi ñCe se ´nt©mplŁ ´ntr-
un laborator de geneticŁ?ò 
  
Este important de reŞinut cŁ, ´n bolile recesive, ambii 
parteneri trebuie sŁ fie purtŁtori ai aceleiaĸi mutaŞii pentru 
ca sŁ existe posibilitatea ca boala sŁ fie moĸtenitŁ de copil. 
Ċn cazul bolilor legate de X este suficient ca numai mama sŁ 
fie purtŁtoare pentru ca bŁieŞii ei sŁ poatŁ moĸteni boala, iar 
fetele unui bŁrbat purtŁtor vor fi ´ntotdeauna purtŁtoare. 
Numai în 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 boli, cum este fibroza chisticŁ, poate exista un risc 
foarte mic de a fi purtŁtor, deĸi nu se evidenŞiazŁ nici o mutaŞie 
printr-un test de purtŁtor. Acest fapt este cunoscut sub 
denumirea de risc rezidual ĸi se ´nt©mplŁ deoarece se cunosc 
sute de mutaŞii care pot cauza boala. De obicei, testele genetice 
se fac pentru cele mai frecvente mutaŞii ce pot determina o boalŁ 
geneticŁ. 
 
Ċn alte situaŞii, chiar dacŁ se gŁseĸte o mutaŞie printr-un test 
genetic, nu este clar ce efecte poate avea mutaŞia respectivŁ 
asupra celui testat. În aceste cazuri nu se poate da o concluzie 
certŁ. 
 
B. Cum sŁ trŁim cu statutul de purtŁtor 
 
InformaŞiile urmŁtoare evidenŞiazŁ experienŞele variate prin care 
au trecut oameni care au efectuat un test de purtŁtor. Acestea ar 
putea fi de folos oamenilor care au aflat recent de statusul lor de 
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Institutul de Ocrotire a Mamei ĸi Copilului ç Alfred Rusescu  »  
Cabinet GeneticŁ MedicalŁ 
Adresa: Bucureĸti, Bd.Lacul Tei nr.120, sector 2 
Telefon: 021/2422713/int. 287   
Institutul NaŞional de Cercetare Dezvoltare ´n domeniul  
Patologiei Biomedicale «  Victor Babeĸ è  Laborator de GeneticŁ 
MedicalŁ 
Adresa : Splaiul IndependenŞei 99-101, sector 5, Bucureĸti 050096 
Telefon : 40 21 319 27 32  Fax : 40 21 319 4528 
 
Universitatea de MedicinŁ ĸi Farmacie Cluj-Napoca Catedra de 
GeneticŁ MedicalŁ- Laborator ataĸat 
Adresa : str.Pasteur nr.6     Telefon : 0264-597794 
 
Spitalul Clinic de UrgenŞŁ pentru Copii Cluj;  Centrul de Patologie 
GeneticŁ 
Adresa : Cluj, str. MoŞilor nr.68, 400370, C.P. 494, O.P. 1 
Telefon : 0264-592.446   Fax : 0264-592.446 
 
Universitatea de Medicina ĸi Farmacie Cluj, Catedra Pediatrie I, 
Centrul de Cercetare «  Boli genetice ĸi genetic conditionaŞe la 
copil  » 
Adresa: Cluj, str.Motilor nr.68, 400370, C.P.494, O.P. 1 
Telefon: 0264- 592.446    Fax: 0264-592.446 
 
Spitalul Clinic JudeŞean de UrgenŞŁ Cluj ; Laborator GeneticŁ 
medicalŁ I 
Adresa : str. Pasteur nr.6    Telefon : 0264-594.373   
 
Spitalul Clinic JudeŞean de UrgenŞŁ Cluj ; Laborator GeneticŁ 
medicalŁ II 
Adresa: str.Clinicilor, nr.3-5   Telefon: 0264-431864  
 
Institutul Oncologic Cluj -Napoca  ; Laborator citogeneticŁ 
Adresa: str.Republicii, nr.34-36   Telefon: 0264-597673 
 
Universitatea de MedicinŁ ĸi Farmacie Craiova; Disciplina 
GeneticŁ- laborator ataĸat 
Adresa : str.Petru Rares, nr.2 etaj 1, cod 200349, Craiova, Dolj 
Telefon:0251-524441 int.114 
 
Spitalul Clinic de UrgenŞŁ Pentru Copii, ç Sfanta Maria  » Cabinetul 
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Pentru mai multe informaŞii : 
 
SRGM-Societatea Rom©nŁ de GeneticŁ MedicalŁ 
Website cu acces gratuit pentru informaŞii despre centrele de 
geneticŁ ĸi medicii geneticieni din Rom©nia. 
Web: www.srgm.ro 
 
Centrul de InformaŞii pentru Boli Genetice Rare  
ZalŁu, SŁlaj, Rom©nia,  Str. Avram Iancu Nr. 29, Tel./Fax: 0040-
360 103 200,  
Website cu acces gratuit pentru informaŞii despre bolile genetice 
rare ĸi grupuri de suport ´n Romania. 
Web: www.apwromania.ro 
 
Orphanet  
Website cu acces gratuit pentru informaŞii despre bolile genetice 
rare, clinici ĸi grupuri de suport ´n Europa.  Web: www.orpha.net 
 
EuroGentest  
Website cu acces gratuit pentru informaŞii despre testele 
genetice ĸi grupuri de suport ´n Europa.  
Web: www.eurogentest.org  
 
Un centru genetic din localitatea dumneavoastrŁ:          
 
Spitalul JudeŞean Ilfov ç Sf.ImpŁraŞi Constantin ĸi Elenaè 
Compartimentul de MedicinŁ materno-fetalŁ 
Adresa :Bd.Basarabia nr.49-51, Sector 2 Bucureĸti CP 022104 
Telefon : 021 3243312/255  Fax :0213249632 
http://www.sfatulmedicului.ro/spitale/spitalul-clinic-judetean-ilfov-sfintii-
imparati-constantin-si-elena-fost_10 
 
Institutul NaŞional de MedicinŁ LegalŁ ç Mina Minovici  » 
Laboratorul ADN -INML 
Adresa :Sos. Vitan Barzesti, nr.9-11, sector 4, Cod 042122 , Bucureĸti 
Telefon: 021 3321217/202  Fax: 0213346260 
http://www.legmed.ro/ 
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purtŁtor, dar ĸi acelora care se g©ndesc sŁ efectueze un astfel 
de test. Am ´ncercat sŁ evidenŞiem o serie de probleme ĸi stŁri 
emotionale care pot fi determinate de cunoaĸterea propriului 
status de purtŁtor, deĸi nu toate pot fi relevante pentru 
dumneavoastrŁ.  
 
Cum aĸ putea reacŞiona la aflarea unui rezultat pozitiv? 
 
Oamenii pot reacŞiona ´n diferite moduri la aflarea rezultatului cŁ 
sunt purtŁtori. MulŞi spun cŁ sunt supŁraŞi ĸi ´ngrijoraŞi c©nd aflŁ 
pentru prima datŁ cŁ sunt purtŁtori. AlŞii spun cŁ devin triĸti, 
surprinsi sau chiar ĸocaŞi. Toate aceste reacŞii sunt normale. La 
majoritatea oamenilor aceste sentimente dispar dupŁ c©teva 
luni.  
 
 ñC©nd am aflat cŁ suntem purtŁtori at©t eu cat ĸi partenera mea, 
m-am simŞit  foarte gol pe dinŁuntru ĸi, c©nd te uiŞi la 
statisticié..sŁ fim am©ndoi purtŁtori este aĸa de rar ´nc©t m-am 
simŞit crucificat, era ca un ghinion teribil.ò(purtŁtor Tay Sachs )  
 
 ñC©nd ea a aflat pentru prima datŁ, a afectat-o cu siguranŞŁ. Era 
foarte supŁratŁ cŁ era purtŁtoare.ò (ĸotul unei purtŁtoare de 
hemofilie) 
 
Este foarte normal sŁ te simŞi ´ntr-un fel diferit atunci când 
descoperi cŁ eĸti purtŁtor. Unii oameni au relatat cŁ este ciudat 
sŁ afli ceva nou despre tine atunci c©nd credeai cŁ ĸtii totul. 
NecesitŁ timp sŁ te adaptezi la aceastŁ nouŁ situaŞie. 
 
 ñM-am simŞit ca ĸi cum aĸ avea o altŁ povarŁ, geneticŁ, pe 
l©ngŁ vederea foarte slabŁ ĸi tendinŞa de a mŁ ´ngrŁĸa ĸi lucruri 
de genul Łsta.ò (purtŁtor Tay Sachs ) 
 
Unii oameni spun cŁ dupŁ ce au aflat cŁ sunt purtŁtori s-au simŞit 
ñmai puŞin sŁnŁtoĸiò. AlŞi purtŁtori au relatat cŁ sunt ´ngrijoraŞi cŁ 
´n viitor vor fi mai predispuĸi la probleme de sŁnŁtate. Aceste 
reacŞii sunt normale dar trebuie sŁ ĸtiŞi cŁ statusul 
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