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Ugotavljanje prenaġalstva 

Informacije za paciente in  
njihove druģine 



Ugotavljanje prenaġalstva 
 
Zloģenka je namenjena vsem, ki se odloļate za preiskavo o 
ugotavljanju prenaġalstva ali pa ste preiskavo ģe imeli. Zvedeli 
boste, kaj pomeni biti èprenaġalecç, kako lahko ugotovite, ļe ste 
prenaġalec ter kako ģiveti z rezultatom preiskave in kakġne 
ļustvene odzive lahko to sproģi. Veļino informacij smo zbrali v 
pogovorih z ljudmi, ki so se odloļili za preiskavo o ugotavljanju 
prenaġalstva. Upamo, da bodo za vas koristne. 

   
A. Kdo je prenaġalec? 

 
Za laģje razumevanje kaj pomeni biti prenaġalec, 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. 
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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/ 
 
Univerzitetni kliniļni center Maribor 
Klinika za ginekologijo in perinatologijo 
Laboratorij za medicinsko genetiko 
Ljubljanska 5, 2000 Maribor 
Tel.: +386 2 321 29 47 (pisarna) 

+386 2 321 29 47 (vodja) 
Fax: +386 2 321 27 55 
e-poġta: gen.lab@ukc-mb.si 
http://www.ukc-mb.si/index.php?id=281 
 
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 
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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). 
 
Spremembe v genih ali kromosomih imenujemo mutacije . Vsi 
nosimo doloļeno ġtevilo mutacij v genih, ker pa imamo veļino 
genov v dveh kopijah, normalna kopija nadomesti mutirano 
kopijo. Kdor je prenaġalec, torej nima bolezni, ima pa 
spremenjeno kopijo gena na enem od obeh kromosomov. To ne 
vpliva na njegovo zdravje, lahko pa se mu rodi otrok z genetsko 
boleznijo. 
 
V katerih primerih imajo lahko otroci prenaġalca genetsko 
bolezen?  
 
Prenaġalci imajo lahko otroka z genetsko boleznijo v naslednjih 
treh primerih: 
 
1. Avtosomno recesivne bolezni  
Verjetnost za rojstvo otroka z genetsko boleznijo obstaja samo, 
kadar imata oba od starġev enako mutacijo v enakem genu ali 
pa mutacijo za enako genetsko bolezen. V tem primeru obstaja 
25% verjetnost (1 od 4), da bo otrok od obeh starġev podedoval 
mutirano kopijo gena in bo zbolel. Pogoste bolezni, ki se 
dedujejo na tak naļin, so: cistiļna fibroza, anemija srpastih celic, 
beta talasemija in bolezen Tay Sachs. Veļ informacij lahko 
najdete v zloģenki Recesivno dedovanje.  
 
2. Na kromosom X vezane bolezni  
Za te bolezni velja, da v primeru, ko je mati nosilka mutacije, 
obstaja 50% verjetnost (1 od 2), da bodo sinovi imeli genetsko 
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bolezen. Obstaja tudi 50% verjetnost (1 od 2), da bodo hļerke 
podedovale mutacijo in bodo prenaġalke, kot je mati. V redkih 
primerih lahko zbolijo tudi hļerke. 
 
Kadar ima oļe na kromosom X vezano obolenje, bodo vse 
hļerke vedno  podedovale mutacijo in bodo prenaġalke, sinovi 
pa ne bodo mutacije nikoli podedovali. Veļ informacij lahko 
najdete v zloģenki Na kromosom X vezano dedovanje.  
 
Pogoste bolezni, ki se dedujejo na tak naļin, so sindrom 
fragilnega kromosoma X, Duchennova miġiļna distrofija in 
hemofilija. 
 
3. Kromosomske preureditve  
Kadar je oseba prenaġalec kromosomske preureditve (npr. 
uravnoveġene kromosomske translokacije), obstaja veļja 
verjetnost, da se bo noseļnost zakljuļila s spontanim splavom 
ali z rojstvom otroka s prirojenimi nepravilnostmi in teģavami pri 
uļenju. Veļ informacij o tem lahko najdete v zloģenkah 
Kromosomske spremembe  in Kromosomske translokacije .  
 
Ali sem lahko prenaġalec? 

 
Obstaja veļ razlogov, zakaj imate lahko veļjo verjetnost, da ste 
prenaġalec doloļene genetske bolezni ali kromosomske 
preureditve. 

¶ Nekdo v vaġi druģini ima recesivno bolezen, na kromosom X   
vezano bolezen ali kromosomsko preureditev. 

¶ Nekdo v vaġi druģini je prenaġalec doloļene recesivne 
bolezni, na kromosom X vezane bolezni ali kromosomske 
preureditve. 

¶ Imate otroka, ki ima recesivno bolezen, na kromosom X 
vezano bolezen ali kromosomsko preureditev. 

¶ Glede na vaġ etniļni izvor obstaja veļja verjetnost, da ste 
prenaġalec za doloļeno genetsko bolezen. Primeri teh 
bolezni so: anemija srpastih celic pri ljudeh afro-karibijskega 
izvora, beta talasemija pri ljudeh mediteranskega izvora in 
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in se z njimi pogovorimo tudi pozno 
zveļer, da nam lahko poġljejo doloļene 
stvari po poġti, da lahko pomagajo glede 
ġoleé.ò  (prenaġalka za sindrom 
fragilnega kromosoma X) 
 
 
 
 
 
 
 
 
Veļ informacij lahko dobite na 
 
Univerzitetni kliniļni center Ljubljana  
Ginekoloġka klinika 
Inġtitut za medicinsko genetiko 
Ġlajmerjeva 3, 1000 Ljubljana 
Tel.: +386 1 432 00 24 (ambulanta) 

+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 
 
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/ 
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ñMama je govorila z babico, ki je rekla óto ni od mene in pikaô, ter 
zakljuļila temo s stavkom óJaz tega v druģino nisem 
prineslaô.ò (prenaġalka za sindrom fragilnega kromosoma X) 
 
ñZelo jo je razģalostilo. Poļutila se je krivo. Rekel sem ji, se 
zgodi, to ni tvoja krivdaò. (prenaġalec cistiļne fibroze, ki ima 
bolnega otroka) 
 
Koristno je, ļe vam kliniļni genetik da informacije, ki jih lahko 
pokaģete druģinskim ļlanom, saj jim tako laģje razloģite, kaj 
pomeni biti prenaġalec, ter da je biti prenaġalec nakljuļni 
dogodek.  
 
Drugi viri podpore  
 
Specialisti genetike ter drugi zdravstveni delavci (kot so 
svetovalci, psihologi) imajo izkuġnje, kako s pogovorom 
pomagati ljudem v ļustveni stiski, ko prejmejo rezultate 
preiskave ugotavljanja prenaġalstva. Pomagajo jim lahko z 
informacijami in ļustveno podporo. 
 
ñPogovor z Emo (genetska svetovalka) me je zelo pomiril. Pred 
tem nisem dobro razumela kaj pomeni biopsija horionskih resic 
ali amniocenteza. Zato je bilo super, da mi je strokovnjakinja 
razloģila razliļne moģnosti. Zares mi je bilo v 
pomoļ.ò  (prenaġalka za bolezen Tay Sachs) 
 
Nekaterim je v pomoļ, ļe se poveģejo s skupinami za podporo 
bolnikom. Tako lahko dobijo informacije, kaj pomeni biti 
prenaġalec. Ġtevilne skupine imajo internetno stran ter 
telefonsko linijo, preko katerih lahko uporabniki dobijo informacije 
ter nasvete. Pogosto lahko poveģejo med seboj ljudi in druģine, 
ki so v podobni situaciji. Nekatere pa imajo tudi forume, preko 
katerih si ļlani lahko dopisujejo.  
 
ñOd skupine za podporo bolnikov smo dobili precej informacij, 
kar nam je bilo v pomoļ, kot tudi dejstvo, da jih lahko pokliļemo 
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bolezen Tay Sachs pri potomcih Aġkenazi Ģidov. Te bolezni 
se pogosteje pojavljajo pri opisanih etniļnih skupinah, lahko 
pa se pojavijo tudi pri drugih. 

 
Ļetudi ne obstaja noben od omenjenih razlogov, se lahko 
odloļite za ugotavljanje prenaġalstva, ļe vaġ partner/partnerka 
ve, da je prenaġalec/prenaġalka za doloļeno recesivno bolezen. 
Na podlagi rezultatov preiskave boste izvedeli, ļe obstaja pri 
vaġih potomcih poveļana verjetnost za genetsko bolezen. 
 
Kako lahko ugotovim, ļe sem prenaġalec? 
 
Ļe menite, da obstaja verjetnost, da ste prenaġalec za doloļeno 
genetsko bolezen, se pogovorite z vaġim izbranim zdravnikom, ki 
vas nato lahko napoti k specialistu kliniļne genetike. Kliniļni 
genetik vas bo vpraġal o genetskih boleznih, ki so v vaġi druģini. 
Pogovoril se bo z vami, kaj pomeni biti prenaġalec in kakġne so 
posledice tega. Pomembno je, da si zapomnite, da je odloļitev 
za preiskavo ugotavljanja prenaġalstva izkljuļno vaġa in 
popolnoma prostovoljna ï nikakor se ne smete za preiskavo 
odloļiti pod pritiskom, ļe menite, da za vas ni koristna. 
 
Ļe se odloļite za preiskavo ugotavljanja prenaġalstva in se 
specialist strinja, da obstaja razlog za testiranje, vam bo ponudil 
genetsko preiskavo. Z njo lahko ugotovi 
mutacijo v doloļenem genu ali kromosomu, 
kar bi pomenilo, da ste prenaġalec. Za 
preiskavo je obiļajno potreben vzorec krvi, 
vļasih pa se lahko uporabi tudi vzorec sline. 
Po odvzemu vzorca sledi analiza v 
laboratoriju. 
 
Veļ informacij o genetskih preiskavah lahko 
najdete v zloģenkah Kaj je genetska 
preiskava?  in Kaj se zgodi v genetskem 
laboratoriju?  
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