
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Informacije v zloģenki je pripravila skupina Genetic Alliance UK. 

 
To delo je dobilo podporo s strani EuroGentest-a in Evropske skupnosti - 
kontaktna ġtevilka 512148, FP6 Network of Excellence.  
 
Prevedla dr. Karin Writzl, Inġtitut za medicinsko genetiko, Univerzitetni kliniļni 
center Ljubljana, Slovenija. 

 
September, 2009 

 
 

 

16 

Ilustrirala:Rebecca  J Kent 
www.rebeccajkent.com 
rebecca@rebeccajkent.com 

 

Predsimptomatske  
genetske preiskave za dedne 

oblike raka  

Informacije za paciente in  
njihove druģine 



Predsimptomatske genetske preiskave za dedne 
oblike raka  

 
V zloģenki so zbrane informacije o predsimptomatski genetski 
preiskavi za dedne oblike raka. V njej naj bi naġli odgovore na 
vpraġanja: 
Kaj je predsimptomatska genetska preiskava? 
Zakaj se nekateri odloļijo za to preiskavo? 
O ļem bi moral razmisliti, kadar se odloļam o predsimptomatski 
genetski preiskavi? 

 
Prvi del. O naġih genih 
 
Za laģje razumevanje kaj je predsimptomatska genetska 
preiskava, najprej nekaj informacij o genih in kromosomih. 
 
Geni in kromosomi  

 
Naġe telo je sestavljeno iz milijonov celic. Veļina celic vsebuje 
popolni sestav genov. Imamo tisoļe genov. Geni delujejo kot 
zbirka navodil za kontrolo rasti in delovanje naġega telesa. 
Odgovorni so za ġtevilne lastnosti, kot so barva oļi, krvna 
skupina ali velikost. 
 
Geni so nanizani na nitastih strukturah, ki jim pravimo 
kromosomi. Praviloma imamo v veļini celic 46 kromosomov. 
Podedujemo jih od starġev, 23 od oļeta in 23 od matere, tako da 
imamo dva seta po 23 kromosomov, oziroma 23 parov. Ker so 
kromosomi sestavljeni iz genov, na ta naļin podedujemo dve 
kopiji veļine genov, po eno kopijo od vsakega od starġev. Zato 
imamo pogosto podobne lastnosti kot naġi starġi. Kromosomi in 
geni so sestavljeni iz kemiļne snovi, ki jo imenujemo DNK 
(deoksiribonukleinska kislina). 
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+386 1 540 11 37 (vodja) 
Fax: +386 1 540 11 37 
e-poġta: info.img@kclj.si 
http://www3.kclj.si/index.php?m=5&s=4&odd=1&o=1 
 
Onkoloġki inġtitut Ljubljana 
Ambulanta za onkoloġko genetsko svetovanje in testiranje 
Zaloġka 2, 1000 Ljubljana 
Tel.: +386 1 5879 649 
Fax: +386 1 5879 400 
e-poġta: avrecar@onko-i.si, Alenka Vreļar, DMS (kontaktna 
oseba) 
www.onko-i.si 
 
Univerzitetni kliniļni center Ljubljana 
Pediatriļna klinika 
Kliniļni oddelek za endokrinologijo, diabetes in bolezni presnove 
Center za kliniļno genetiko 
Vrazov trg 1, 1000 Ljubljana 
Tel.: +386 1 522 92 70 

+386 1 522 92 44 
Fax: +386 1 522 93 57 
e-poġta: mirjam.stopar@mf.uni-lj.si 
http://www.pedkl.si/si/oddelki/end/ 
 
Medgen - Medicinska genetika, druģba za zdravstvene 
dejavnosti d.o.o.  
Ambulanta za kliniļno genetiko Ljubljana  
Ulica Bratov Babnik 10, 1000 Ljubljana 
in 
Ambulanta za kliniļno genetiko Postojna 
Preļna 2, 6230 Postojna  
Tel.: +386 1 510 71 30 

+386 051 429 723 
Fax: +386 1 510 71 31 
e-poġta: info@medgen.si  
http://www.medgen.si/ 
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stresen. Loļitve, razdori, stres na sluģbenem mestu itd. so teģki 
ļasi za odloļitev za preiskavo, kot so tudi ļasi praznovanj npr. 
poroka ali rojstvo otroka. Pametno je, da razmislite, kaj boste 
poļeli na dan, ko boste prejeli rezultate, saj boste verjetno pod 
ļustvenim vtisom, ne glede na izid. 
 
Smiselno je, da sprejmete odloļitev o preiskavi, ļetudi ni 
dokonļna. Na primer: vsaj do 30. leta se za preiskavo ne bom 
odloļil. Na ta naļin lahko zadevo odloģite na stran in jo v 
prihodnosti ponovno pretehtate. 
 
Ko prejmete rezultate preiskav, poti nazaj ni veļ. Zato je 
pomembno, da ste glede svoje odloļitve prepriļani in da se o 
odloļitvi pogovorite z genetskim specialistom. Vedeti morate, da 
odloļitev za genetski posvet in pogovor z genetskim 
specialistom ne pomeni, da se morate odloļiti za preiskavo. 
 
Dodatne informacije lahko dobite na:  
 
Orphanet  
Prosto dostopna spletna stran z informacijami o redkih boleznih, 
kliniļnih poskusih, zdravilih in naslovih spletnih strani podpornih 
skupin v Evropi. 
Naslov spletne strani: www.orpha.net 
 
Eurogentest  
Prosto dostopna spletna stran z informacijami o genetskih 
preiskavah in naslovih spletnih strani podpornih skupin v Evropi. 
Naslov spletne strani: www.eurogentest.org 
 
in na sledeļih klinikah: 
 
Univerzitetni kliniļni center Ljubljana  
Ginekoloġka klinika 
Inġtitut za medicinsko genetiko 
Ġlajmerjeva 3, 1000 Ljubljana 
Tel.: +386 1 432 00 24 (ambulanta) 
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Slika 1. Geni, kromosomi in DNK  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Vļasih pride do spremembe v genu. Tako spremembo 
imenujemo mutacija. Mutacija, ki jo lahko podedujemo ali 
nastane na novo, prepreļuje normalno delovanje gena. V 
nekaterih primerih lahko poveļa verjetnost, da bomo zboleli za 
doloļeno obliko raka, ker gen ne daje veļ pravega navodila 
telesu. 
 
Drugi del. O preiskavi  

 
Kaj je genetska predsimptomatska preiskava?  
 
Predsimptomatska preiskava nam pove, ali ima posameznik 
poveļano tveganje, da se bo pri njem razvila doloļena oblika 
raka. Ļeprav se bolezen pri veļini pojavi v odraslem obdobju, pa 
doloļene oblike raka nastopijo ģe v otroġkem obdobju ali v 
mladosti (npr. multipla endokrina neoplazija ali druģinska 
adenomatozna polipoza). Preiskavo ponavadi naredijo na vzorcu 
krvi. Z analizo krvi v genetskem laboratoriju ugotovijo, ļe je 
prisotna sprememba v doloļenem genu ali genih, ki so povezani 
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z boleznijo. V zloģenki èKaj se zgodi v genetskem 
laboratoriju ç lahko dobite veļ informacij, kako poteka analiza 
genov.  
 
Zakaj bi se lahko odloļili za predsimptomatsko preiskavo? 
 
Ļe se v vaġi druģini pojavlja doloļena oblika raka (ponavadi dva 
ali veļ sorodnikov na isti strani druģine, ki so zboleli relativno 
mladi, na primer pred 60. letom), je lahko to posledica 
spremenjenega gena v vaġi druģini. Nekdo, ki ima raka v mladih 
letih, ali pa je imel veļ oblik raka, na primer rak dojke in rak 
ovarijev pred 50. letom, ima veļjo verjetnost, da nosi spremenjen 
gen. Ļe je bil spremenjen gen ugotovljen pri bliģnjem sorodniku 
v vaġi druģini, se lahko odloļite za predsimptomatsko preiskavo, 
da ugotovite, ļe ste spremenjen gen podedovali tudi vi. Razlogi, 
zakaj bi se za preiskavo lahko odloļili so: 
 

¶ To obliko raka je mogoļe uļinkovito prepreļiti ali 
zdraviti ali pa obstajajo presejalni testi. 

 

¶ Verjamete, da vam bo informacija, kakġna je verjetnost, 
da boste zboleli za doloļeno obliko raka, pomagala pri 
odloļanju o pomembnih ģivljenjskih odloļitvah, vkljuļno 
z odloļitvijo o zdravstveni oskrbi (pogostejġi preventivni 
pregledi ali preventivni kirurġki poseg). 

 

¶ Ģelite informacijo, da boste vedeli, kakġna je verjetnost, 
da zbolijo vaġi otroci. 

 

¶ Ģelite vedeti, kakġna je 
verjetnost, da zbolite za rakom, 
ker ģelite vedeti, kaj vas ļaka v 
prihodnosti. 
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f) Zaupnost, zavarovanje, finance  
 
Zaupnost  
 
Dostop do rezultatov vaġe genetske preiskave je zaupen. 
Zdravnik brez vaġega privoljenja ne sme nikomur povedati, da 
ste imeli genetsko preiskavo in ne sme nikomur posredovati 
rezultatov vaġe preiskave. 
 
Zavarovanje  
 
Kadar se odloļate za zavarovalno polico, predvsem v primerih, 
ko je vsota viġja, zavarovalnice ģelijo, da priskrbite medicinske 
podatke o vas in vaġi druģini. Vrsta informacije, ki jo lahko 
zavarovalne druģbe ali delodajalec od vas zahtevata, se 
razlikujejo od drģave do drģave. Izvedeti morate, ļe to vkljuļuje 
rezultate genetskih preiskav, ki ste jih ģe opravili, oziroma jih 
naļrtujete za prihodnost. O tem vpraġajte genetskega 
strokovnjaka in preverite, kakġna je nacionalna zakonodaja. 
 
Finance  
 
Ģivljenje z genetsko boleznijo je lahko 
finanļno zahtevno. Nekateri daljġe 
obdobje ne morejo delati ali pa morajo 
z delom celo prekiniti. Partnerji in 
drugi druģinski ļlani imajo lahko tudi 
teģave, kako uskladiti delo ter 
odgovornost za skrb za druģinskega 
ļlana ali partnerja. Za nekatere 
pomeni informacija, da imajo veļje tveganje za razvoj genetske 
bolezni, ļas za naļrtovanje finanļnih ter drugih praktiļnih vidikov 
prihodnosti. 
 
 g) Pravi ļas za preiskavo 
 
Ļe se odloļite za preiskavo, izberite ļas, ki je za vas ļim manj 
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Pomembno je premisliti, kako lahko postopek preiskave in 
rezultat preiskave vpliva na odnos z vaġim partnerjem ter z 
drugimi druģinskimi ļlani. Zapomnite si, da se mora bolni 
sorodnik najprej strinjati z genetsko preiskavo, da se v druģini 
lahko odkrije spremenjeni gen. Vļasih se je z njim teģko 
pogovoriti o tem. Vļasih sorodniki med seboj nimajo kontaktov. 
Vļasih pa je teģko govoriti o bolezni, ki se je pojavila v 
preteklosti, saj to lahko obudi boleļe spomine. Genetski 
strokovnjak vam v teh situacijah lahko ponudi nasvet. 
 
Nekateri ģelijo vedeti, kakġno je njihovo genetsko tveganje, ker 
jih skrbi za druge druģinske ļlane, medtem ko drugi ne bodo 
hoteli genetske preiskave, ker ne ģelijo informacije o njihovem 
tveganju. Pomembno je vedeti, da imajo lahko ļlani iste druģine 
razliļna obļutja do preiskave, ki jih je potrebno spoġtovati. 
Genetske preiskave lahko vļasih razkrijejo druģinske skrivnosti, 
kot so posvojitev ali ne-oļetovstvo (oseba, ki je v druģini 
prepoznana kot oļe ni bioloġki oļe). To je zato, ker se pri 
preiskavi lahko ugotovi, da preiskovanec ne nosi genov svojih 
druģinskih sorodnikov. S to moģnostjo morate biti seznanjeni 
preden se za preiskavo odloļite. 
 
 
 
 

12 

Za katere oblike raka obstajajo predsimptomatske 
preiskave?  
 
Obstaja vrsta dednih oblik raka, za katere so trenutno na voljo 
predsimptomatske preiskave. Nekateri primeri so: 
 
¶ Doloļene oblike raka dojke in/ali raka ovarija. 
 
¶ Doloļene oblike raka ļrevesa, debelega ļrevesa ali 

maternice (rak endometrija), ki vkljuļujejo druģinsko 
nepolipozno obliko raka debelega ļrevesa in druģinsko 
adenomatozno polipozo. 

 
¶ Druge redke oblike raka, na primer retinoblastom, redka 

oblika raka oļi. 
 
Pomembno si je zapomniti, da je rak pogosta bolezen in je v 
veļini primerov posledica hkratnega delovanja naġih genov, 
naġega ģivljenjskega stila in dejavnikov iz okolja. Le peġļica 
rakov (5 -10%) je dednih.  
 
Kaj pomeni ótveganjeô? 
 
Pri dednih oblikah raka imajo posamezniki, ki imajo spremenjen 
gen, veļjo verjetnost, da bodo zboleli za doloļeno obliko raka, 
kot jo imajo posamezniki, ki spremenjenega gena nimajo. V 
veļini primerov to ne pomeni, da bodo zagotovo dobili raka, 
vendar pa je veļja verjetnost, da se bo rak tekom ģivljenja razvil. 
 
Ļe menite, da imate veļjo verjetnost za razvoj raka in razmiġljate 
o predsimptomatski preiskavi za doloļen tip raka, je smiselno, da 
se dogovorite za posvet pri kliniļnem genetiku. Preden se 
odloļite za preiskavo, naj vam kliniļni genetik pojasni, kakġno bo 
tveganje, da zbolite za rakom, ļe bo preiskava pokazala, da 
imate spremembo v genu. 
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