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Kaj je genetska preiskava?

V. zl ogenki so zbrane informaciije,
bi se zanjo | ahko odlolili ter ka
Za | agje razumevanj e, k aj j e ger
informacij o genih in kromosomih.

Geni in kromosomi

Nage telo je sestavljeno i1z mild@
popol ni sestav genov. | mamo ti sc
zbirka navodi |l z a kontrolo rast
Odgovorni so za ¢gtevilne | astnost
ali velikost.

Geni so nanizani na nitastih strukturah, ki jim pravimo kromosomi.
Praviloma imamo v velini celic 4
od stargev, 23 od oleta in 23 od
po 23 kromosomov, oziroma 23 parov. Ker so kromosomi
sestavl jeni iz genov, na ta nal.
genov, po eno kopijo od vsakega <«
podobne | astnost.i k ot nagqg.i st a
sestavljeni (4 kemi| ne snovi ,

(deoksiribonukleinska kislina).

V]I asi h se Vv eni kopi i gena poj
preprel.i njegovo normalno del ova
samo Vv eni kopiji gena za recesivno obolenje, medtem ko je druga

kopija normalna, posameznik praviloma ne bo imel genetskega
obolenja.

Pri mer. genetskih obol enj so Dowl
mi gilna distrofija.
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Onkol ogki ingtitut Ljubljana Slika 1. Geni, kromosomi in DNK
Ambul anta za onkologko genetsko s

Zalogka 2, 1000 Ljubljana

Tel.: +386 1 5879 649

Fax: +386 1 5879 400 @ Celica
epogt a: avr-ecair @onkloe nka Vrelar, L

oseba)
WWW.0nKo-i.si

© Clinical Skills Ltd

Genetska preiskava

S pomoljo genetske preiskave | al
gen ali kromosom spremenjen. Ponavadi gre za preiskavo na
krvnem al.i tkivnem vzorcu. Obst
posamezni k odloli za preiskavo.
1 Vi al i vag ©partner i mate otr
zdravstveni mi t egavami al i t
zdravni k meni, da je vzrok te:
T Vag zdravni k meni, da i mate |

geli potrditi diagnozo.



TV vagi drugini je genetsko obi
povel ano tveganj e, da se bo
razvilo tudi pri vas.

T Vi al i vag partner i mata gen:t
prenese na otroka.

T Med noselnostjo ste i meld.@ pr e
nuhalne svetline, test krvnega vzorca), ki je pokazala, da je
pri vagem otroku povel ana %
obolenje.

1 Vi al i vag partner st a i me

mrtvorojenega otroka.

T Velje gtevilo ogjih sorodnikov

1T Zar adi vagega etnilnega izvor ¢
bo vag otrok i mel dol ol eno ge
l judj e medi teranskega i zvor a

zbolijo za beta talasemijo, pri potomcih Zahodnoevropejcev

pa je pogosta cistilna fibroza
Genetska preiskava ni vedno potr
postavi di agnozo genetskega obol €
pregleda al. pa oceni vage tvega
anamneze.

Koristi in tveganja genetske preiskave

Odl ol i tev 0 genet ski preiskavi
odlolitev izkljulno vaga. Zat o |
razumete vse informacije, ki ste jih dobili in naj bi vam pomagale
proi vagi odl ol i twvi Pomembno |

. e 1
z zdravnikom o vagih vpraganjih i
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Uni verzitetni klinilni center Lj
Pediatrilna klinika
Kl'inilni oddelek za endokrinol ogi
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

eepogta: mirjamlstopar @mf . uni
http://www.pedKI.si/si/oddelki/end/

Medgen - Medi ci nska
dejavnosti d.o.o.

geneti ka, drug

Ambul anta za klinilno geneti ko L
Ulica Bratov Babnik 10, 1000 Ljubljana

INAmbul anta za klinilno geneti ko
Prelna 2, 6230 Postojna

Tel.: +386 1 510 71 30
+386 051 429 723

Fax: +386 1510 71 31
e-p o ¢ infa@medgen.si
http://www.medgen.si/

Univerzitetni klinil|lni 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 (vodja)

Fax: +386 2 321 27 55

eepogta: gemmbsiab @ukc
http://www.ukc-mb.si/index.php?id=281




To je |l e kratek oris

dobite na:

genetske pr

Orphanet

Prosto dostopna spletna stran z informacijami o redkih boleznih,
klinilnih poskusi h,
skupin v Evropi.

Naslov spletne strani: www.orpha.net

Eurogentest

Prosto dostopna spletha stran z informacijami o genetskih
preiskavah in naslovih spletnih strani podpornih skupin v Evropi.
Naslov spletne strani: www.eurogentest.org

in na sledelih klinikah
Univerzitetni klinilni center Lj
Ginekol ogka klinika

|l ngtitut za medicinsko genetiko
Gl ajmerjeva 3, 1000 Ljubljana

Tel.: +386 1 432 00 24 (ambulanta)
+386 1 540 11 37 (vodja)
Fax: +386 1 540 11 37

eepogta: info.img@kclj . si

zdravilih i n

u
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Genetska preiskava ima lahko veliko koristi, obstaja pa tudi vrsta
mogni h tvegan] I n omejitev. Pr e
pomembno, da razumete tako koristi kot tudi tveganja. Nekatere

od teh koristi I n tvegan] SO nac
popoln in nekater: nagtet. pri me
vago specifilno situacijo. Lahko
pogovor z zdravnikom.

Koristi

Rezul tat genetske preiskave vam
genet ski zapis pri vas al i vagem
konec negotovosti ol ajganj e, |l ep
dobro novico, pa je olajganje ge
Genetska preiskava je lahko v p
genet skega obol enj a. Kadar e di
ustrezno zdravljenje. Le vam rez
i mate povelano tveganje za razvo
v givljenju (na primer raka dojk
kontrolne preglede in s tem zman,

Rezultat genetske preiskave je lahko pomemben tudi kadar
nalrtujete drugino. Kadar veste,
verjetnost za rojstvo otroka z genetskim obolenjem, se lahko

odlolita za ©preiskavo pri otrok
di agnosti ka) . Vve®denj e, da obst a
otroka z genetskim obolenjem, va
to psihilno in praktilno pripravi



