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Ce se “"nt@mplltabontart or de ¢

Urmbtoarele informa$Si.i descriu c
cOnd este trimist | a un | aborato
puse “n discuSie sunt:

1 metode diferite folosite in laborator pentru a efectua teste
genetice

T de ce wunele teste genetice dur
altele se pot face rapid

T de ce, “"n unele cazuri, nu se p
Pentru informa$Sii detaliate cu ¢
putea st faceSi un test genetic,
ACe este un test genetic?o

Ce este un test genetic?

Cel e ma i mul t e teste genetice |
chimickt din celulele noastre car
cCu privire |l a cum st creasct, s i
ADN este o “"nkiruire de mesaje ¢c

specifice denumite gene. Oamenii
au 30 000 de gene diferite,
aranjate intr-un numktr d
filiforme, denumite cromozomi. Noi
moktenim cromozo

noktrii, 23 de |
tatt, deci avem
de cromozomi |, s a
de cromozomi. D al®

genetica ar fi cartea vietii, atunci
ADN sunt literele, genele sunt
cuvintele iar cromozomii sunt
capitolele.

11
verifica pri mul rezul tat. Protoc
stabilit astfel “nc Ot st existe
"ncurcatt. Cn plus, mul te | abor
Asigurare a CalittbEsSii care veri
"ncadreazt “"n standardele de cal
Ce se "ntOmplt cu prob-afinaim® dupt
Dact pacientul nu cere ca proba
| aborator ul pLtstrealzt Kkide podt € e if
preparatel e cromozomi al e. Labor
i nteresagsSi de proba dumneavoastr
st vt fie returnatt sau st fie
testarea altor afecSiuni nu S €
pacientului.

teste sunt I mpl emen

Odatt ce noi
aceste teste pe probele cons-arva
sol dat cu nici un rezultat), doa
pacientului. Laboratoarele pot utiliza ADN anonim pentru a

dezvolta noi ti puri de teste sau
veri ficare a cal i tteSii, cu e X C
menSioneazt c¢ct nu dorekte ca pr
dupt “"ncheierea testbirii. Ca ori
parte din documentele medical e a
document confidenSi al Asta " nse

ADN este posibil doar prin intermediul personalului medical.

Unele persoane sunt ingrijorate
privind accesul

ADN. Dar aceast:
extrem de rart. I
o probt de ADN d
de genetict (sau
medi cal car e apa
aceast lucru este posibil doar prin
ordin judeckttore:s




[ERN
o

munca este mai ukoart i ar testul
sau dout

Dact nici oc-amudaeB8tefnoas anterio
sunt ma i mul te gene asociate <cu
de mai mu | t timp pentru a obSin
focusa pe o anumitt zonkt a unei
analizeze " ntreaga gent sau mai
foarte | aborios ki poate dura | u
de un numkr de factori, cum ar =
facilittSi sunt disponibile "~ n |
De exempl u, di strofia muscul art
mut aSii “n gena di strofint , u
cunoscute. Sunt mii de mutaS$Sii d
gbksirea unei mut aSii familiale p
l ung Ki | aborios. Cn boala Hul
huntingtinkt apar "~ ntotdeauna “~n
aceea se cunoakte exact | ocul ur
testarea este mai rapi dt.

Calitatea ADN-ului este de asemenea un factor foarte important.
Unel e | aborat oar e t e-gltueea pgetsoanma i
decedat e de 0 anumitt boal t p €
particul art. Dact ADN nu este de

testbril se poate dubla sau tri
analiza pentru ct nu existdét sufi
E posibil ca rezultatul st fie g
Deoarece testul genetic are i mpl
K i familia acestui a, t ot proces:|
stabilitde-a | ungul a multor packi car e
Dact o mutaSie este identificatt
a funcSionat <corect (chiar dact
maj ori tatea etapelor, genetician
rezultatel e). Adesea, geneticien

Figura 1: Gene, Cr omozomi K I ADN

Modi ficktrile din gene sau din cr

put eSi gOndi l a o mutaSie ca | a
sau schimbarea unor cuvinte dintr-o propozi $i e. M
foarte des " ntOlnite Ki noi t oSi
Ef ectul unei mut aSii poate fi bu
nu product nici un &efect Acest
medi u, de Kanst Ki de mutaSiile
probl eme dact provoact oprirea c

transmise de gene sau de cromozomi corpului.

Clinicile de genetict au de ob
genetict. Totuxki , deoarece sunt
pentru atat de multe boli genetice diferite, nici un laborator nu

efectueazt toate testele posibil
de bolile genetice rare. De acee



