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Ce este un test genetic presimptomatic ?

Aceste informaSii se refert | a 1
pentru alte boli dec@& cancere. Noi lecam r edact at C .
ajuttm st vi rbEtspundeSi la “"ntre
Ce este un test genetic presimptomatic?

De ce unii oameni decid st fact
La ce ar trebuli st mk gO©ndesc da

astfel de test?

SecSiunea 1. Despre genele noast
Pentru a "nSelege ce este un tes
st "nSelegeti mai "~ nt®©i ce sunt
Gene ki Cromozomi

Corpurile noastre sunt alCelemaite
mul te celule con$Sin un set compl
gene Genel e acSioneazt ca un
controleazt dezvoltarea «Ki func$
responsabile pentru mul t e din t
cul oarea ochil or, grupa de s©Onge

Genele sunt situate pe structuri filiforme numite cromozomi.
Oamenii au 46 de cromozomi in majoritatea celulelor. Am

mokKtenit Cromozomi. nNoktrii de |
l a tatt, astf el “nc Ot avem dout
sau 23 de Aperechi 0. Deoarece C
gene, noi moktenim doukt copi. di
de | a f i ec Acesta egtet mativalt pentru care avem

adesea caracteristici similare
Cromozomi i, deci K i geaelsau,bssar

chimict numittit ADN.
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Spitalul Clinic Municipal « Dr.G.Curteanu » Oradea, Figura 1: Gene, cCcromozomi K i ADN
Comparti mentul de Genetict Medic

Adresa: str.C.Coposu, nr.12, Oradea, BH 410469 )

Telefon :0359411701; 0259441844 int 137 / 138 Fax: M O celuli

0359411701 A

“:’}Cromozomi - 23 de perechi

Universitatea « Lucian Blaga » Sibiu ; Laborator de
citogenetict

Adresa : str.lzvorului nr.2-4, sibiu, CP 550172
Telefon : 0269-433242 Fax ; 0269-212320
http://www.ulbsibiu.ro/ro/

Cromozomii contin gene

tatea de Medi ci nhtabokator Far

Uni ver si
ct medi cal t Genele continADN/

genet.i

Adresa: str . Piata Eftimie Murgu nr. =

Ti mi K

Telefon : 0256-204476 / 475 Fax : 0256499120

http://www.umft.ro/newpage/ Uneor i moktenim sau dezvoltktm o
sau ambel e copii al e unei gene
func$Sionarea ei corectt. Aceastt
genetict din cauzt ct gena nu n
Il nstruc$Siunea corectt. Se cunosc
fibroza chistict, di strofia musc
cOteva exempl e. Unel e boli genet
altele apar tarziu,de-a | ungul vieSii. Cn a
referi in mod deosebit la bolile genetice care apar mai tarziu de-a
l ungul VvieSii
SecSiunea 2. Despre test.

Ce este un test genetic presimptomatic?

Un test presi mptomatic (denumit

I nfor maSi i dact o persoant va ma
genetict mai t©rziu “n viaSt, d e
Testul necesitt, de obicei, rec

Sangele este analizat intr-un laborator genetic pentru a se vedea
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dact existt modifickri l'a nivelu
au l egbtturt cu bfioGael as e Cn n tb@mopkl uk
| abor at or devigeonfeetriicm ?noa i mul te
sunt analizate genele.

De ce akKk putea considera st fac
Dact existkt o istorie a wunei an
modi ficatt a fost detectatt | a
dumneavoastrt, asi put ea hot Lr
presi mptomatic pentru a vedea

dumneavoastrt

astf

1.

el de test dact:

Boal a poate fi prevenitt sau
tratate.

Boala nu poate fi prevenittdt
pot fi efectiv tratate, dar:

dori Si aceste informa$Sii pen
de a avea copi i, sau pentru
privind riscurile propriilor
credegSi ct ktiind mai mul t e
boal a vt poat e ajuta st I
| egatur t cu viaSa dumneavoa
privire |l a “ngrijirea sttrili
sOnt eSi tipul d

prefert st Ktie

propriul viitor

trtiasct cu cer

incertitudini.

aceasttdt modi ficare

u .
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Spitalul Clinic Judel@oomtor de Ur ge
Genetict medical t 11

Adresa: str.Clinicilor, nr.3-5 Telefon: 0264-431864
http://lwww.scju-cluj.ro/

Institutul Oncologic Cluj -Napoca ; Laborator <cit ocg
Adresa: str.Republicii, nr.34-36 Telefon: 0264-597673
http://www.iocn.ro/

Uni versitatea de Medicint ki Far
Genetl ahor ator atakat

Adresa : str.Petru Rares, nr.2 etaj 1, cod 200349, Craiova, Dolj
Telefon:0251-524441 int.114

http://www.umfcv.ro/

Spitalul Clinic de USfataMeid » Pentr
Cabinetul de Genetict Medicalt,
Adresa: Str. Vasile Lupu 62, lasi 700309

Telefon/Fax 0040 232 22 72754

http://www.spitaluldecopii.ro/

Spital ul Clinic de ObsQGuamivVroiddet Ki
I a kdentrul de diagnostic prenatal

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

Spitalul Clinic de ObwSf®ptridomn ot Ki
lasi ; Laborator ul de citogenetict
Adresa : Policlinica nr.1, etaj IV, camera 17/19

Str. Vasile Cont a, nr . 2, 700106,
Telefon: 0232-234277 Fax: 0232/234277

Spitalul Clinic Jude Sleabomatordde Ur ge
genetict

Apresa: str.Gh.Marinescu, nr.38, Tg.Mures, MS, 540000

Telefon: +40-265-21 55 51; Fax: +40-265-21 04 07
http://lwww.spitjudms.ro/
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Bucurexkti
Telefon: 021 3321217/202 Fax: 0213346260
http://www.legmed.ro/

I nstitutul de OcrotirAfred Mame.i K
Rusescu e Cabinet Genetict Medicalt
Adr esa: Bucurexkti, Bd. Lacul Tei
Telefon: 021/2422713/int. 287

http://www.iomc.ro/

I nstitutul NaSi onal de Cercetare

Patologiei Biomedicale « Vi ¢t or »BLaborater de
Genetict Medicalt

Adresa: Spl ai ul I nntepenseatSert
050096

Telefon : 40 21 319 27 32 Fax: 40 21 319 4528

99 Bu

Uni versitatea de Medi-NapocatCatedia F ar
de GeneticttLaMeradnnactadr at akat
Adresa : str.Pasteur nr.6 Telefon : 0264-597794

Spital ul Clinic de
Patol ogie Genetict
Adresa: Clwuj, str. MoSilor nr.68, 4
Telefon : 0264-592.446 Fax : 0264-592.446
http://www.spitcocluj.ro/sectii.php?sectia=15

Urgen$St pentr

Medi ci na KIi Far
genetice Ki

Uni versitatea de
Pediatrie |, Centrul de Cercetare « B o | i
conditionage | a copil
Adresa: Cluj, str.Motilor nr.68, 400370, C.P.494, O.P. 1
Telefon: 0264- 592.446 Fax: 0264-592.446
http://www.umfcluj.ro/

Spitalul Clinic Judel@eoamtor de
Genetict medical t |
Adresa : str. Pasteur nr.6 Telefon : 0264-594.373

Ur ge

Ce boli pot fi testate cu ajutorul testelor presimptomatice?

Exi stt un numtr de bol i
presimptomatice. Cateva exemple sunt:

pentru

1) Unele tipuri de cancere (pent
st consul t aTgste Genetwe Bresamptomatice 1
Cancere)
2) Boli care afecteazt sistemul
- boala Huntington
-ataxia ereditart ki parapl eg
3) Boli care afecteazt mukchii

mi ot oni ct

mscapla-h ameér dlakc i o
afecteazt inima (c
hi pertrofict

-di strofia
-di strofia

4) Boli care
-cardi omi opati a
- sindromul QT lung

Ce se "nSelege prin Arisco?

Cn mar e a maj oritate a cazurilo
prezenSa unei gene modi ficate
dumneavoastrt veSi dezvolta ul t
prezent, nu se poate prezice | a
cum veSi fi afectat ki cOt de re
Dact credegSi ct puteSi avea un
considerare efectuarea unui test presimptomatic pentru una
dintre aceste bol i, ar trebui S
medicul specialist genetician.

Procedura testelor genetice

Cnainte de a efectua un test p
confirme c¢ct dumneavoastrt avegSi
modi ficare genict trebuie ctutat

se va intocmi un istoric familial in ceea ce priveste boala
respectivt “n familia dumneavoa
dumneavoastrt care sufert de ace
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gtsi gena modificatt care cauzea

Decizia de a face un test genet.
trebui st fi Si influenSagsSi de p
prieteni. Este un proces lung care presupune intalniri repetate cu

medi cul genetician Ki astepttiLri
primirea rezultatelor de la laborator. Ve $i pri mi i nfor
fi noi K i foarte complicate pent
bunt st vi " nsoSeasct | a consul't
prieten. ASi r pggd ia s noteze in
consul taSii. Este 1important st
despre testele genetice cu medic
“n acest domeni u Ki vt poate fu
avesSi nevoi e pentru a | ua cel
dumneavoastrt. Me-di cuLtspgemee¢i caa
“"ntrebbtri K i put eSi di scut a de
emoSional care poate aptrea.
Trebuie st «kti Si ct nu existt ca
care primiSi rezultatele testulu
gOndi Si | a aceste aspecte "~ naint
genetic COteva sunt tratate ma
ajutor. Aceastt I|listkt nu este c
semnal at e vor fi rel evante pen
particul art

SecSiunea 3. Luarea deci zi ei

a) Tratament Ki prevenire

Exi sttt vreo modalitate de a trat
Este i mportant st afl aSi dact ex
de a reduce riscul de a dezvolta
ssa i dentificat ct aveSi gena mo
Cunosterea faptul ui ct existti wu

luarea celor mai bune decizii.
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medi cul genetician nu “nseamnt c
genetic.
Pentru mai mul te informa$Sii

SRGM-Soci et atea RomGnt de Genetict
Website cu acces gratuit pentru
genetict Ki medi cii geneticieni

Web: www.srgm.ro

Centrul de I nforma$Sii pentru Bol
Zal tu, Stl aj, Rom®©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
rar e, clinici K i gr up uwww.orgha.nes up o
EuroGentest

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

Un centru genetic din |localitate

Spitalul JudeStahmpbLfa8i Constanit
Comparti mentul de Mediadibtnt mat er
Adresa :Bd.Basarabianr49-51, Sector 2 Bucur eck
Telefon : 021 3243312/255 Fax :0213249632
http://lwww.sfatulmedicului.ro/spitale/spitalul-clinic-judetean-ilfov-
sfintii-imparati-constantin-si-elena-fost_10

l nstitutul
Laboratorul ADN -INML
Adresa :Sos. Vitan Barzesti, nr.9-11, sector 4, Cod 042122 ,

NaSi onal MdaeMinbeid» ci nt
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FinanSe

A trti cu o boalt
din punct de vedere financiar. Aceste
persoane nu pot st
anumite perioade de timp, sau chiar
pot fi nevoite st
Pentru partenerul sau membrii familiei
poate fi di ficil S
“n “ngrijire “n a
persoant. Unel e per svane,

CUNKLt I

de faptul ct prezintt un risec
genetict, TK al-wickt pltampfigantun
practice ki financiare privind v

g) Programarea testului

Dact vt decideSi st demar aSi pro
test geneti c, al egeSi O perioadt
i ndependente de voinSa dumneavoa
desptr Sirile, perioadel e de stre
dificile pentru efectuarea testu
K i celebrtril e, cum ar fi nunSi |
bunt st vi planifica$i ceea ce Vv
rezul tatul testul ui, indi ferent
per mite eventuale desctrctri emo
Poate fii util st lua$Si o decizie
dact nu este oDpeeaiefulCgesi gur a
testul nainte de 30 de anio. Cr
probl ema pentru a reveni asupr a
timp

Din moment ul “n care vegsi pr i mi
cale de “"ntoarcere. Din acest mo
decizia l|luatt ki st o discuta$Si
acest domeni u. ReSinegSi cL prog
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Pentru unele boli, cum ar fi bol
desi nu exi sttt vindecar e, boal a
pacemakere specializate sau, Tn unele cazuri, prin metode
chirurgicale.

Pentru al te bol i, cum ar fi b o
tratament pentru a ncetini avan
Si mptome pot fi uneor i par Si al
Cunoakterea faptul ui ct posedagSi
beneficiu emoSional , sau poat e
viitorului.

b) I ncertitudinea " n Genetict

l ncertitudinea rezultatelor test
Rezultatele testelor presimptomatice pot avea un anumit grad de

i ncertitudine, chiar dact acest a
modi ficate "nseamnt aproape si g
dezvolta boalainvitorr Est e greu de prezis co¢
boal a, c Ot de sever vi va afect
simptomele.
Trebuie st «kti $i ca “'n termen Kt
"nseamnt c¢ct dumneavoastrt AVESI
rezultat negativ “nseamnt ct dur
mo d i f iCel antitadesea, rezultatul va fi unul dintre acestea

dout.

Uneor exi sttt o a treia posibil
Ai nter mediar o Acest a ’‘gntsseiatmn b
modi ficatt, este di ficil de ap
determina apari Sia bolii Acest
fi foarte frustrant atunci c¢©nd

Ar trebui St
genetician atunci

di scut aSi toate ac:¢
cO©nd vi hottr©



c) Cum ne afecteazt rezultatel

Cum ne-ar putea afecta din

rezultatul testului?

punct

fnainte de a lua o decizie cu privire la efectuarea unui test

geneti c, este o idee bunt sSinc
Si mSi dact ar fi st primi Si vV e
proaste Ki cum asSi reactionat c
trecut. Acestfaptv-ar putea ajuta " n a deci
st trtki Si ma i departe cu incert.i
ma i bine st «kti Si, i ndi ferent ca

ne amintim ct fiecare dintre no
exi sttt o AreacSie normal Lo.

Cum ak putea dact rez
modi ficatt?

reacSiona

Unel e persoane considert ct un r
modi ficatt este de preferat str
Pentru acexkti a, a avea mai mu | t
indickt el e, ar putea fi O uKurar
Uni i oameni se simt ukura$Si cO©nd
de a dezvolta un anumit tip de cancer, cand este ceva ce se

poate trata. Ei considert inform
tot ce depinde de ei ca st rtmOn
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Uni i oameni-kipodummadcistri scul ge.
faSt de membrii familiei l or . A
doreasct st fie testaS«i pemntnrowas
propriul risc. Trebuie sa fi Si f
ct rezul tatul testul ui dumneavc
nedorite pentru al Si membr i i din
membr i i di feri Si din aceeaxi fam
testarea Ki trebuie st SineSi cCo
scoate uneor. |l a i vealt secrete
paternittSi (de exemplu, tattl b
familia). Acest lucru se “ntOmpl
pttrunde adoOnec n i storia famil:@
avegsSi acel eaxi gene cu restul me
Aceasta ar put ea fi O posibilit
considerare nainte de a fi test

f) ConfidenSialitate, Asigurtr

ConfidenSialitate

Accesul | a rezul tatele testul ui
confidenSi al Medi cul dumneavoa:
nNi mebnui ct asSi efectuat un tes
rezul tatele acestui test unei
dumneavoastrt.

Asi gur Lbri

Companiile de asigurtbtri vt cer @
dumneavoastrt Ki familia dumneayv
o poli St de asigurare, “n mod de
mari de bani. Ti p u | de informa$Si.i pe car
sau angajatori.i l e pot cere var.i
alta. Ar trebui st vi interesas

dumneavoastrt privind
ftcut sau pe care |e

rezul t-aiel
veSi face
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Ceil al Si

poat e
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cu

me mbr i i
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aturi

“n

sunt
respecti vdi.

i mpl antate “n
dureazt mult
st discut a
despre t eh

dumneavoastrt.

Numai

ut e
car e ti mp
trebui Si C
n

pentru

me mbr i i ai

cazuri procesul testt
fi o bunt mmadlel it
proces creeazt tens
st VL g-@ npditeaS afecta’ n a
efectubrii unui t est

partenerul dumneavoa
RetineSi faptul ct u
trebui e, prima dat
st se poatt identi
din familie pentru
une.i familii

asemenea dificil
familiei “n trec
Medi ci i special i kti

aceste situaSii

de

testate p

i ca

familie

I

i
¢

nu 1
st

¢
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afl area vexktid:i ct au un risc ridc
afla c¢ct au Simgyraaproblema die mintea lor este
AcOnd exact mi se va “ntOmpl a?o
stresant.

Uni i oameni pot avea un Koc EONnd
s e pot Si m$i singuri, ruykinasSi
geneticieni K i al te categori.i d
psi hologii, au experienSt "~ n ast
Uni i oameni pot gtsi ca util con
sau un grup de suport. Aceste
despre boal t K i cum &este st tr
experienSa |l or privind aspectele
“n legktturt pacienSii K i famil.i
aceeaki situaSie.

Descoperind faptul ct prezintt
posi bil st o fi transmis K i C O
vi novas$Si K i anxi osi cCu privire
ur makilor | or. Din acest moti v €
se distribuie aleator K i ni meni
mutaSie genict.

Pentru wuni.i oameni , vestea ct au
boala | e genereazt o emoSie ul ui
bune Ki zile rele, K i marea | or
fol osesc i nfowimapSlian ipfeincda uviai t or u
Cum akKk putea reacSiona dact rez
mut aSi e genict?

Pentru maj oritatea oamenil or, C
posedt mutaS$Sia genict rtspunztito
K i un senti ment de ukKkurare. Uni
vestea bunt nu | e aduce schi mbt
akteptau “n viaSa | or.



