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Vsa imena v zlogenki so spremenjena zar

Informacije v zlogenki je pripravila sk
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Ugotavljanje prenagal ¢

Zl ogenka |je namenjena vsem, K i

ugotavljanju prenagal stva al:/ p a
bost e, k aj pomeni biti eprenagal
prenagal ec ter kako ¢giveti z re
| ustvene odzive |l ahko to sprogi.
pogovorih z | judmi, K i so se odl
prenagal stva. Upamo, da bodo za

A. Kdo je prenagal ec?

Za |l agje razumevanje kaj pomeni
informacij o genih in kromosomih.

Geni in kromosomi

Nage telo je sestavljeno iz mildi
popol ni sestav genov. | mamo ti s
zbirka navodi l za kontrolo rast
Odgovorni so za gtevilne l astno

skupina ali velikost.

© Clinical Skills Ltd

15



14

Medgen-Medi ci nska geneti ka,
dejavnosti d.o.o.
Ambul anta za kljublphal no geneti ko
Ulica Bratov Babnik 10, 1000 Ljubljana
in
Ambul anta za KkPastojnal no geneti ko
Prelna 2, 6230 Postojna
Tel.: +386 1 510 71 30
+386 051 429 723
Fax: +386 1510 71 31
e-p o0 g infa@medgen.si
http://mwww.medgen.si/

drughba

Univerzitetni Kl inilni center Ma
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 (vodija)
Fax: +386 2 321 27 55
e-p 0 g gea.tab@ukc-mb.si
http://www.ukc-mb.si/index.php?id=281

Orphanet

Prosto dostopna spletna stran z informacijami o redkih boleznih,
kKl inilnih poskusi h,
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

zdravilih i n

3
Geni so nanizani na nitastih strukturah, ki jim pravimo

Kr omos omi Praviloma i mamo Vv ve
Podedujemo jih od stargev, 23 od
imamo dva seta po 23 kromosomov, oziroma 23 parov. Ker so

Kr omos omi sestavljeni iz genov,
kKopi i veline genov, po eno kopi
Il mamo pogosto podobne [ astnosti
geni so sestavljeni iz kemil| ne

(deoksiribonukleinska kislina).

Spremembe v genih ali kromosomih imenujemo mutacije . Vsi

nosi mo dol ol eno gtevilo mutaci|j
genov v dveh kopijah, normalna kopija nadomesti mutirano
kopijo. Kdor j e prenagal ec, t

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 | ahko
bolezen?
Prenagal ci i majo | ahko otroka z

treh primerih:

1. Avtosomno recesivne bolezni
Verjetnost za rojstvo otroka z genetsko boleznijo obstaja samo,

kadar i mata oba od stargev enakc
pa mutacijo za enako genetsko bolezen. V tem primeru obstaja
25% verjetnost (1 od 4), da bo o
mutirano kopijo gena in bo zbolel. Pogoste bolezni, ki se
dedujejo na tak nalin, so: cisti
beta talasemija 1in bol ezen Tay

naj det e \Recesiviogerovanje.

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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bol ezen. Obstaja tudi 50% verjet
podedoval e mutacijo in bodo prer
primerih |l ahko zbolijo tudi hl er
Kadar Il ma ole na kromosom X ve.
h| ervkdeo podedoval e mutacijo in bo
pa ne bodo mutacije nikoldi pode
naj det e \WNakrdmosgne XJezano dedovanje.

Pogoste bol ezni, K i s e deduj ej ¢
fragilnega kr omosoma X, Duchenn

hemofilija.

3. Kromosomske preureditve
Kadar j e oseba prenagal ec
uravnovegene kromosomske

kr omi
trans|

verjetnost, da se bo noselnost :
al i Z rojstvom otroka s prirojen
ul enj u. Vel i nformaci j o] tem |

Kromosomske spremembe in Kromosomske translokacije

Al i sem | ahko prenagal ec?

Obstaja vel razl ogov, zakaj I mat

prenagal ec dol ol ene genet ske b

preureditve.

f Nekdo v vagi drugi ni i ma recesi
vezano bolezen ali kromosomsko preureditev.

T Nekdo v vag.i drugini j e prenct

bolezni, na kromosom X vezane bolezni ali kromosomske
preureditve.

I Imate otroka, ki ima recesivho bolezen, na kromosom X
vezano bolezen ali kromosomsko preureditev.

T Gl ede na vag etnil ni izvor obs
prenagal ec Za dol ol eno genet s
bolezni so: anemija srpastih celic pri ljudeh afro-karibijskega
izvora, beta talasemija pri ljudeh mediteranskega izvora in

in se z njimi pogovorimo tudi pozno
zveler, da nam | ah
stvar.i po pogti, di
gol eé . (wrenagal ka :
fragilnega kromosoma X)
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Vel i nformaci j | ahko copbpirte na

Uni ver z i | ni center Lj
Gi nekol [
Il ngtitut c
Gl aj merjeva 3, 10
Tel.: +386 1 432 00 24 (ambulanta)

+386 1 540 11 37 (vodja)
Fax: +386 1 540 11 37
e-p o g infa.img@kclj.si
http://www3.kclj.si/index.php?m=5&s=4&0dd=1&0=1

itetni k|
ogka kI
Za ko geneti ko
Ljubljana

Uni verzitetni kKl inil ni center Lj
Pediatrilna klinika

Kl'inilni oddelek za endokrinol og
Center za klinilno genetiko

Vrazov trg 1, 1000 Ljubljana
Tel.: +386 1 522 92 70
+386 1 522 92 44
Fax: +386 1 522 93 57
e-p o g migam.stopar@mf.uni-lj.si
http://www.pedkl.si/si/oddelki/end/
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AMama je govorila z babico, Ki ]
zakl julila t emo S stavkom 0Ja
prine(sdraebnagal ka za sindrom fragi

AZel o jo je razgalostilo. Pol ut
zgodi , to ni( prveonag al reicv dcaios.t i | ne
bolnega otroka)

Koristno | e, | e vam klini ]| ni gel
pokagete druginskim |1 anom, saj
pomeni biti prenagal ec, ter da
dogodek.

Drugi viri podpore

Specialisti genetike ter drugi zdravstveni delavci (kot so

svetovalci, psi hol ogi) I maj o [
pomagat.i l judem v | ust veni st
preiskave ugotavl janj a prenagal
i nformaci j ami in |ustveno podpor

APogovor z Emo (genetska svetova
tem nisem dobro razumela kaj pomeni biopsija horionskih resic
ali amniocenteza. Zato je bilo super, da mi je strokovnjakinja
razlogil a razlilne mognost.
pomoll poenagal ka za bolezen Tay S

Nekaterim je v pomol, |l e se pove
bolnikom. Tako lahko dobijo informacije, kaj pomeni biti
prenagal ec. Gtevilne skupine i
telefonsko linijo, preko katerih lahko uporabniki dobijo informacije
ter nasvete. Pogosto | ahko poveg
ki so v podobni situaciji. Nekatere pa imajo tudi forume, preko
kateri h si | I ani | ahko dopisujej

AOd skupine za podporo bolnikov
kar nam je bilo v pomol , kot tud
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Sachs pri pot omci h
pojavljajo pri opi

bol ezen Tay
se pogosteje
pa se pojavijo tudi pri drugih.

Letudi ne obstaja noben od ome
odlolite za wugotavljanje prenaga
Ve, da je prenagalec/ prenagal ka

Na podl agi rezultatov preiskave
vagi h potomci h povelana verjetno
Kako | ahko ugotovim, | e sem pren
Le menite, da obstaja verjetnost
genetsko bolezen, se pogovorite
vas nato | ahko napoti k speci al
geneti k vas bo vpragal 0O genet sk
Pogovoril se bo z vami, k aj pome
posl edice tega. Pomembno | e, da

za preiskavo ugotavl janj a pren
popolnoma prostovoljna i nikakor se ne smete za preiskavo
odloliti pod pritiskom, | e menit

Le se odlolite za preiskavo wugc
specialist strinja, da obstaja razlog za testiranje, vam bo ponudil
genetsko preiskavo. Z njo lahko ugotovi

mutacijo v dololenem genu al.| kr
kar bi pomenil o, da ste prenasg
preiskavo je obilajno potreben
vliasih pa se | ahko uporabi tudi
Po odvzemu vzorca sledi analiza Vv

laboratoriju.

Vel i nf ormaci j O genetskih
naj dete v Kaj geg gendtskeh

preiskava? in Kaj se zgodi v genetskem

laboratoriju?

preis



