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ĸi familiile lor 



Ce se ´nt©mplŁ ´ntr-un laborator de geneticŁ? 
 
UrmŁtoarele informaŞii descriu ce se ´nt©mplŁ cu o probŁ atunci 
c©nd este trimisŁ la un laborator de geneticŁ. Principalele teme 
puse ´n discuŞie sunt: 
 

¶ metode diferite folosite în laborator pentru a efectua teste 
genetice 
 

¶ de ce unele teste genetice dureazŁ at©t de mult, pe c©nd 
altele se pot face rapid 
 

¶ de ce, ´n unele cazuri, nu se poate obŞine un rezultat. 
 
Pentru informaŞii detaliate cu privire la motivele pentru care aŞi 
putea sŁ faceŞi un test genetic, vŁ rugŁm sŁ consultaŞi broĸura 
ñCe este un test genetic?ò 
 
Ce este un test genetic?  
 
Cele mai multe teste genetice examineazŁ ADN, substanŞa 
chimicŁ din celulele noastre care dŁ instrucŞiuni corpului nostru 
cu privire la cum sŁ creascŁ, sŁ se dezvolte ĸi sŁ funcŞioneze. 
ADN este o ´nĸiruire de mesaje codate, organizate ´n instrucŞiuni 
specifice denumite gene. Oamenii 
au 30 000 de gene diferite, 
aranjate într-un numŁr de structuri 
filiforme, denumite cromozomi. Noi 
moĸtenim cromozomii de la pŁrinŞii 
noĸtrii, 23 de la mamŁ ĸi 23 de la 
tatŁ, deci avem douŁ seturi de 23 
de cromozomi, sau 23 de ñperechiò 
de cromozomi. DacŁ vŁ g©ndiŞi cŁ 
genetica ar fi cartea vietii, atunci 
ADN sunt literele, genele sunt 
cuvintele iar cromozomii sunt 
capitolele. 
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verifica primul rezultat. Protocolul fiecŁrui test este foarte bine 
stabilit astfel ´nc©t  sŁ existe certitudinea cŁ nici o probŁ nu este 
´ncurcatŁ.  Ċn plus, multe laboratoare fac parte din Reteaua de 
Asigurare a CalitŁŞii care verificŁ dacŁ testele efectuate se 
´ncadreazŁ ´n standardele de calitate ĸi corectitudine. 
 
Ce se ´nt©mplŁ cu proba mea dupŁ ce testul s-a finalizat?  
 
DacŁ pacientul nu cere ca proba sŁ fie aruncatŁ dupŁ testare, 
laboratorul pŁstreazŁ de obicei ADN-ul ĸi poate pŁstra ĸi 
preparatele cromozomiale. Laboratoarele acceptŁ sŁ vŁ 
interesaŞi de proba dumneavoastrŁ ĸi puteŞi cere oric©nd ca ea 
sŁ vŁ fie returnatŁ sau sŁ fie aruncatŁ. Folosirea probei pentru 
testarea altor afecŞiuni nu se face fŁrŁ consimŞŁm©ntul 
pacientului. 
 
OdatŁ ce noi teste sunt implementate, laboratorul poate efectua 
aceste teste pe probele conservate (dacŁ testarea iniŞialŁ nu s-a 
soldat cu nici un rezultat), doar dacŁ existŁ un consimŞŁm©nt al 
pacientului. Laboratoarele pot utiliza ADN anonim pentru a 
dezvolta noi tipuri de teste sau pentru a participa ´n reŞeaua de 
verificare a calitŁŞii, cu excepŞia situaŞiei c©nd pacientul 
menŞioneazŁ cŁ nu doreĸte ca proba sa sŁ fie astfel folositŁ 
dupŁ ´ncheierea testŁrii. Ca orice probe de diagnostic, ADN face 
parte din documentele medicale ale pacientului ĸi este pŁstrat ca 
document confidenŞial. Asta ´nseamnŁ cŁ accesul la proba de 
ADN este posibil doar prin intermediul  personalului medical. 
 
Unele persoane sunt îngrijorate 
privind accesul poliŞiei la proba de 
ADN.  Dar aceastŁ cerere este una 
extrem de rarŁ. DacŁ poliŞia doreĸte 
o probŁ de ADN de la un laborator 
de geneticŁ (sau orice document 
medical care aparŞine pacientului) 
aceast lucru este posibil doar prin 
ordin judecŁtoresc. 
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munca este mai uĸoarŁ iar testul poate dura doar o sŁptŁm©nŁ 
sau douŁ. 
 
DacŁ nici o mutaŞie nu s-a identificat anterior ´n familie, sau dacŁ 
sunt mai multe gene asociate cu boala respectivŁ, este nevoie 
de mai mult timp pentru a obŞine un rezultat. Ċn loc de a se 
focusa pe o anumitŁ zonŁ a unei gene, laboratorul trebuie sŁ 
analizeze ´ntreaga genŁ sau mai multe gene. Acest proces este 
foarte laborios ĸi poate dura luni de zile. Durata analizei depinde 
de un numŁr de factori, cum ar fi c©t de mare este gena ĸi ce 
facilitŁŞi sunt disponibile ´n laborator. 
 
De exemplu, distrofia muscularŁ Duchenne este cauzatŁ de 
mutaŞii ´n gena distrofinŁ , una din cele mai mari gene 
cunoscute. Sunt mii de mutaŞii diferite care pot apare ĸi de aceea 
gŁsirea unei mutaŞii familiale particulare poate fi un proces foarte 
lung ĸi laborios. Ċn boala Huntington, mutaŞiile din gena 
huntingtinŁ apar ´ntotdeauna ´n aceeaĸi regiune genicŁ micŁ, de 
aceea se cunoaĸte exact locul unde trebuie cŁutatŁ mutaŞia iar 
testarea este mai rapidŁ. 
 
Calitatea ADN-ului este de asemenea un factor foarte important. 
Unele laboratoare testeazŁ mai ´nt©i ADN-ul unei persoane 
decedate de o anumitŁ boalŁ pentru a identifica mutaŞia 
particularŁ. DacŁ ADN nu este de bunŁ calitate, timpul necesar 
testŁrii se poate dubla sau tripla. Uneori nu se poate finaliza 
analiza pentru cŁ nu existŁ suficient ADN. 
 
E posibil ca rezultatul sŁ fie greĸit? 
 
Deoarece testul genetic are implicaŞii deosebite pentru cel testat 
ĸi familia acestuia, tot procesul de efectuare este foarte atent 
stabilit de-a lungul a multor paĸi care verificŁ corectitudinea lui. 
DacŁ o mutaŞie este identificatŁ se verificŁ de douŁ ori dacŁ totul 
a funcŞionat corect (chiar dacŁ echipamentele utilizate realizeazŁ 
majoritatea etapelor, geneticianul molecular verificŁ ´ntotdeauna  
rezultatele). Adesea, geneticienii efectueazŁ un alt test pentru a 
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Figura 1: Gene, cromozomi ĸi ADN 
 

ModificŁrile din gene sau din cromozomi sunt numite mutaŞii. VŁ 
puteŞi g©ndi la o mutaŞie ca la o modificare a literelor unui cuv©nt 
sau schimbarea unor cuvinte dintr-o propoziŞie. MutaŞiile sunt 
foarte des ´nt©lnite ĸi noi toŞi avem un anumit numŁr de mutaŞii. 
Efectul unei mutaŞii poate fi bun sau rŁu, sau o mutaŞie poate sŁ 
nu producŁ nici un efect. Acest lucru depinde de factorii de 
mediu, de ĸansŁ ĸi de mutaŞiile din alte gene. MutaŞiile pot crea 
probleme dacŁ provoacŁ oprirea comunicŁrii informaŞiilor corecte 
transmise de gene sau de cromozomi corpului. 
 
Clinicile de geneticŁ au de obicei propriul lor laborator de 
geneticŁ. Totuĸi, deoarece sunt at©t de multe tipuri de teste 
pentru atât de multe boli genetice diferite, nici un laborator nu 
efectueazŁ toate testele posibile, ´n mod particular c©nd e vorba 
de bolile genetice rare. De aceea proba poate fi trimisŁ unui alt 
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