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Predsimptomatske genetske preiskave za dedne

oblike raka
V. zl ogenki SO zbrane informacij
preiskavi za dedne oblike raka.
vpraganj a:
Kaj je predsimptomatska genetska preiskava?
Zakaj se nekateri odlolijo za to
O |l em bi mor al razmisliti, kadar
genetski preiskavi?
Prvi del. O nagih genih
Za l agj e razumevanje kaj j e p
preiskava, najprej nekaj informacij o genih in kromosomih.
Geni in kromosomi
Nage telo je sestavljeno iz mild@
popol ni sestav genov. | mamo ti s
zbirka navodi l za kontrol o rast
Odgovorni s o Za gtevilne |l astno

skupina ali velikost.

Geni so nanizani na nitastih strukturah, ki jim pravimo
Kr omos omi Praviloma imamo v ve
Podedujemo jih od stargev, 23 od
imamo dva seta po 23 kromosomov, oziroma 23 parov. Ker so

Kr omos omi sestavljeni iz genov,
kopi ji veline genov, po eno kopi
i mamo pogosto podobne | astnost.
geni so sestavljeni Iz kemil ne

(deoksiribonukleinska kislina).
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stresen. Lol itve, razdori, stres
| asi za odlolitev za preiskavo,
poroka ali rojstvo otroka. Pametno je, da razmislite, kaj boste

pol el i na dan, ko boste prejeldi
| ustvenim vtisom, ne glede na iz
Smi sel no j e, da sprej mete odl ol
dokon| na. Na pri mer: vVsaj do 30.
odl ol i I . Na ta nalin | ahko =zade

prihodnosti ponovno pretehtate.

Ko prej mete rezultate preiskav,
pomembno, da ste glede svoje odl
odl ol i twvi pogovorite z genetskim
odl ol itev z a genet ski posvet

specialistom ne pomeni, da se mo

Dodatne informacije lahko dobite na:

Orphanet

Prosto dostopna spletna stran z informacijami o redkih boleznih,

Kkl ini|nih poskusi h, zdravilih in
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

i n na sledelih klinikah:
Univerzitetni Kl inilni center Lj
Ginekologka klinika

Il ngtitut za medicinsko geneti ko
Gl ajmerjeva 3, 1000 Ljubljana
Tel.: +386 1 432 00 24 (ambulanta)

Slika 1. Geni, kromosomi in DNK

© Clinical Skills Ltd

V] asih pride do Spremembe % g
imenujemo mutacija. Mutacija, ki jo lahko podedujemo ali

nastane na novo, prepreluje no.
nekaterih primerih | ahko povel a
dol ol eno obliko raka, ker gen n
telesu.

Drugi del. O preiskavi

Kaj je genetska predsimptomatska preiskava?

Predsimptomatska preiskava nam pove, ali ima posameznik

povel ano tveganj e, da se bo pri
raka. Leprav se bolezen pri veld.
dol ol ene oblike raka nastopijo
ml adosti (npr . mul tipl a endokri

adenomatozna polipoza). Preiskavo ponavadi naredijo na vzorcu
kKrvi . Z analizo kruvi vV genetske
prisotna sprememba v dol ol enem g
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z bol eznijo Ka/ sez kgodj evn genetském
laboratoriju ¢ | ahko dobite vel i nf or ma
genov.

Zakaj bi se |l ahko odlolili za pr
Le se v vagi drugini pojavlja do

al i vel sorodni kov na i sti stra
mladi, na primer pred 60. letom), je lahko to posledica

Sspremenjenega gena Vv vagi drugin
l et i h, al i pa je i mel v el obl ik
ovarijev pred 50. |l etom, ima vel
gen. Le je bil Sspremenjen gen ug
v vagi drugini, se lahko odlolit
da ugotovite, | e ste spremenjen
zakaj bi se za preiskavo | ahko o

1 To obl i ko raka | e
zdraviti ali pa obstajajo presejalni testi.

mogol e u

1 Verjamete, da vam bo infor ma
da boste zbol eli za dol ol eno
odl olanju o pomembnih givlje
z odlolitvijo o zdravstveni
pregl edi al i preventivni Kir

1 Gelite informacijo, da boste
da zbolijo vagi otroci

1 Gel i te vedet i, j e
verjetnost, da zbolite za rakom,
ker g¢gelite vede s |
prihodnosti.

N
N
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f) Zaupnost, zavarovanje, finance

Zaupnost

Dostop do rezul tatov vage gene:
Zdravni k brez vagega privoljenja
ste imeli genetsko preiskavo in ne sme nikomur posredovati
rezultatov vage preiskave.

Zavarovanje
zavarovalno

Kadar se odlolate za

ko je vsota vigja, zavarovalnice
podat ke o vas in vagi drugini
zavarovalne drughbe al i del odaj ¢
razli kujejo od drgave do dr gave.
rezul tate genetskih preiskav, ki
nalrtujete zZ a pri hodnost. O t
strokovnjaka in preverite, kakgn
Finance

Givljenje z

finanl|lno zahtevno dal
obdobje ne morejo delati ali pa morajo

z delom celo prekiniti. Partnerji in

drugi drugi nski ! ahl
tegave, kako us k 0 t
odgovornost za sk ns k.
| I ana al i partne:j a. ca " uckat
pomeni informacij a, da i majo vel
bol ezni , | as za nalrtovanje fina
prihodnosti.

g) Pravi |l as za preiskavo

Le se odlolite za preiskavo, i zb
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Pomembno je premisliti, kako lahko postopek preiskave in

rezultat preiskave vpliva na od
drugi mi drugi nski mi | I ani Zapo
sorodni k najprej strinjat:i zZ ger
l ahko odkrije spremenjeni gen.

pogovoritd.i o tem. Vi asi h sorodni
V| asih pa je tegko govoriti 0

pretekl|l osti, s aj to |l ahko obud

strokovnjak vam v teh situacijah lahko ponudi nasvet.

Nekateri g¢gelijo vedeti, kakgno |j
jih skrhbi za druge druginske ||
hot el i genetske preiskave, ker r
tveganj u. Pomembno je vedeti, da
razlilna oblutja do preiskave,
Genetske preiskave | ahko wvlIasih
kot so posvojitev ali ne-o|l et ovstvo (oseba,
prepoznana kot ol e ni bi ol ogki

preiskavi lahko ugotovi, da preiskovanec ne nosi genov svojih
druginskih sorodnikov. S to mog
preden se za preiskavo odlolite.

Za katere oblike raka obstajajo predsimptomatske
preiskave?

Obstaja vrsta dednih oblik raka, za katere so trenutno na voljo
predsimptomatske preiskave. Nekateri primeri so:

T Dol ol ene obli ke raka doj ke i1
T Dol ol ene obli ke raka | reves:
mat erni ce (rak endometrija),
nepolipozno obliko raka debe

adenomatozno polipozo.

1 Druge redke oblike raka, na primer retinoblastom, redka
obli ka raka ol

Pomembno si je zapomniti, da je rak pogosta bolezen in je v
velini pri merov posledica hkratn
nagega @givljenjskega stila in de
rakov (5 -10%) je dednih.
Kaj pomen:. 6tveganj ebd6?

Pri dednih oblikah raka imajo posamezniki, ki imajo spremenjen

gen, veljo verjetnost, da bodo z
kot jo imajo posamezniki, ki spremenjenega gena nimajo. V

velini pri merov to ne pomeni, d
vendar pa je velja verjetnost, d.
Le menite, da imate veljo verjet:
O predsi mptomat ski preiskavi za
s e dogovorite za posvet pri k1
odlolite za preiskavo, naj vam Kk
tveganj e, da zbolite za rakom,

imate spremembo v genu.



