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KeNge sa vyv?2jajW J
l aborat - -ri 8§ i ch ml g u vyugi S
uchov8vanlch starg?2ch vzoriek (
vysledky boli negativne, a chorobu neodhalili), ak bol na

st 8l e nov ® a

vygetrenie udelenl s%hlas. TIimto
klinick? Il ek8ri zaistiS dostupno
Laborat-ri 8 mtgu poug2vaS anonyn

vyvijanie novych testov, alebo pri protokoloch kontroly kvality,

pokiaO dotyln8 osoba neprehl 8si ,
poug2vala takImto sp!sobom. Podo
vzorky biologick®ho materi 8l u, [
zdravotnTich z8znamoyv pacient a,
| ek 8r skeho tajomstva a Vi aza
nedotknuteOnosSou. Znamen§ to, ¢
I ba pr2slugn®mu zdravotn2ckemu p

Ni ektor2 OQOudia sa ob8vaj Y%, |i k
policia. Toto je extrémne zriedkava situacia. Ak by policia

giadala pr2stup ku vzork8m DNA
(takisto ako ku ktorejkoOvek i n
pacienta), je to mogn® iba po pr
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Lo sa dej e v

laboratoriu?

Informacia pre pacientov a rodiny



Lo sa deje v genetickom
Nasl|l eduj sca inform8cia opisuje,
odoslana do genetického laboratéria. Hlavné okruhy tém su:
T RtznorodossS met - d poug2vanlc
genetickeé testovanie,

T Prelo nietor® genetick® testy
s hotov® omnoho rlchlejagie.
T Prelo v VniqktorTch pr2zpadoc
vyhodnoti S visledok.

Detailn%%b inform8ciu o tom, ak®

testovania, si v pripade zaujmu prosim pozrite v letdku
nazvanomfilL o je genetick® testovanie-

Lo je samotnl genetickIl test?

Va|l gina genetickI ONA -tclesitkd ltkuwy g e t
vnYatoroi nagich buniek, ktor8 d8va
vyv2jaS sa, obnovovaS, a vibec ¢
gn¥%rou zlogenou z mallch k-dovan
val g2ch gpecificklch celkogeny(lnc

2 N N N N

oudia maj ¥ asi ~h
g®nov ulogenlch h
gtrukt Yr ach I
chromozomy . Chromozomov
mame 46 a dedime ich od
nagi ch +238dd Mmaiky a
23 od otca, t al

dve sady po 23 chromozémoch,
al ebo aj 23 0ps8
predstavili genetiku ako knihu
gi vot a, t ak D
pismena, gény su slovami a
chromozomy kapitolami.
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Kvalita DNA je tieg Niekedy edusiat T m
| aborat-ri 8§ najsk®r vygetri S DNA
sa odhalila konkrétna mutacia v rodine. Ak je DNA zomrelej
osoby veOmi zI| ej kvality, mi ge t
| as potrebnl na n§jdenie mut8cie
byS dokonca celkom nemogn® dokon
dostatok DNA.

M gu byS visledky

nesprs8vne?

Pretoge genet i ck @yznamsetdyslediyanieldn v e (

pr e jednotlivca, al e pr e cel Y

pozorne. SY vykon8van® poletn®

sprg&§vnosS visledku. Ak je ng§gjde
kontrolovangsg, aby sa overila spt
krokov testovania je vykong8vanlc
kontroluj¥% visledky. Lasto prit .
fikr2govio na potvrdenie pltvodn®h
dodr gi avan® gpeci 8l ne postupy, a
nepomi egal. vzor ky. Navyge mn o
programov kontroly kvallty ktor
bola vysoko kvalitng so spoOahl i
Lo sa stane s mojou vzorkou po Vv
PokiaO pacient vislovne nepogi a
vykonan?2 testu znilen8, | aborat-
ni ekedy aj vzor ky chromoz- mov,

vyugitia zo strany pacienta ale
Jednot!l iveci mi gu samozrejme kedy
bola znilen8, alebo vr8ten8 do i

choroby sa bez suhlasu pacienta nevykonava.
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vedomost. o] geneti ke postupuj %
Preto, a | keN dnes v urlitom pr
mut §cia, je tu st&8le mognosS, (e
ngjsS t%to mut8&ciu v bud¥%cnosti.

Prelo niektor® genetick® testy t
su hotové rychlo?

A k | aborat-rium ©presne Vi e, k t
ni ek omu z rodiny ug di agnosti kc
zns8me, ktor¥% oblasS g®nu treba Vv
Test vtedy mtge trvaS iba jeden
Ak vgak ¢giadna mut8cia v rodine
alebo ak choroba mige byS spt sy
g®nov, z2skanie visledku bude vy

zamerania sa na jedno konkrétne miesto génu vtedy

|l aborat-rium | asto mus?2 analyzov

ako jeden g®n. Toto mitge byS veO
S mnoho mesiacov.

trvaS aj ) N Z81 eg?
napr2klad veOkosS g®nu alebo mog

Napriklad, pri Duchenneovej svalovej dystrofii je choroba

spdsobena mutaciami v géne nazvanom dystrofin, |l o j e | e
najdl hg?ch zn8mych g®nov vibec.
vyskytn®%S tis2ce rtznych mut 8ci:

konkr ®t nej Arodinnej 0 mut8cie m?
proces. Na druhej strane, v pripade Huntingtonovej choroby,
mutécie v géne pre huntingtinsa vgdy vyskytuj %
oblasti. Z toho dévodu vedci v laboratoriu presne vedia, ktoru
oblasS g®nu vygetris§, takge te:s
omnoho rTchlejgz2.

Obréazok 1: Gény, chromozémy a DNA

Zmeny Y g®noch | i ¢ h r omutA@amimo ¢ h
Mut 8ci u si m: gete predstavi S ak
zamenu, alebo pridanie) pismenka, slova alebo viacerych slov

V 0 vet e. Mut 8ci e sYs Yapl ne begn
mnogstvo. Ef ekt mut 8cie m!ge by
alebo | asto dokonca v!ibec g¢giadn)
viacerych faktoroch - vonkaj gom prostred?
rizikovich prvkoch, alebo mut §ci
byS pr2]linou probl ®mov vtedy, ak
ktorymi gény alebo chromozémy riadia spravne formovanie a

fungovanie tela. V tomto pr2pade
ng§jsS mut8&8ciu presne v konkr ®tno
testy sa va@|lginou robia zo vzork
(V niektorTch pr2padoch je mogn
vzor ku sl 2n. Val ginou vgak vedoc
dostatol n® mnogstvo vysokokval i-
uprednostRuje odber krvi). Po o

pacienta odosiela do laboratoria, aby gény alebo chromozémy
mo h | i byS analyzovan®.



