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Kaj je genetska preiskava?  

Informacije za paciente in  
njihove druģine 



Kaj je genetska preiskava?  
 
V zloģenki so zbrane informacije, kaj je genetska preiskava, zakaj 
bi se zanjo lahko odloļili ter kakġne so njene koristi in tveganja.  
 
Za laģje razumevanje, kaj je 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). 
 
Vļasih se v eni kopiji gena pojavi sprememba (mutacija) in 
prepreļi njegovo normalno delovanje. Ļe se sprememba pojavi 
samo v eni kopiji gena za recesivno obolenje, medtem ko je druga 
kopija normalna, posameznik praviloma ne bo imel genetskega 
obolenja. 
 
Primeri genetskih obolenj so Downov sindrom, cistiļna fibroza in 
miġiļna distrofija. 
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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 
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Slika 1. Geni, kromosomi in DNK  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Genetska preiskava  
 
 
S pomoļjo genetske preiskave lahko ugotovimo, ļe je doloļen 
gen ali kromosom spremenjen. Ponavadi gre za preiskavo na 
krvnem ali tkivnem vzorcu. Obstajajo ġtevilni vzroki, zakaj se 
posameznik odloļi za preiskavo. Nekateri so naġteti spodaj. 
 

¶ Vi ali vaġ partner imate otroka z razvojnim zaostankom, 
zdravstvenimi teģavami ali teģavami pri uļenju. Vaġ 
zdravnik meni, da je vzrok teģav lahko genetski. 

 

¶ Vaġ zdravnik meni, da imate lahko genetsko obolenje in 
ģeli potrditi diagnozo. 

   3 



¶ V vaġi druģini je genetsko obolenje. Ģelite vedeti, ļe imate 
poveļano tveganje, da se bo obolenje tekom ģivljenja 
razvilo tudi pri vas. 

  

¶ Vi ali vaġ partner imata genetsko obolenje, ki se lahko 
prenese na otroka. 

 

¶ Med noseļnostjo ste imeli preiskavo (ultrazvok, merjenje 
nuhalne svetline, test krvnega vzorca), ki je pokazala, da je 
pri vaġem otroku poveļana verjetnost za genetsko 
obolenje. 

 

¶ Vi ali vaġ partner sta imela spontane splave ali 
mrtvorojenega otroka. 

 

¶ Veļje ġtevilo oģjih sorodnikov je imelo doloļeno vrsto raka. 
 

¶ Zaradi vaġega etniļnega izvora obstaja veļje tveganje, da 
bo vaġ otrok imel doloļeno genetsko obolenje. Na primer, 
ljudje mediteranskega izvora majo veļjo verjetnost, da 
zbolijo za beta talasemijo, pri potomcih Zahodnoevropejcev 
pa je pogosta cistiļna fibroza. 

 
Genetska preiskava ni vedno potrebna. Vļasih lahko zdravnik 
postavi diagnozo genetskega obolenja samo na osnovi kliniļnega 
pregleda ali pa oceni vaġe tveganje glede na analizo druģinske 
anamneze. 
 

Koristi in tveganja genetske preiskave  
 
Odloļitev o genetski preiskavi je lahko teģka. Vendar je ta 
odloļitev izkljuļno vaġa. Zato je pomembno, da se pogovorite in 
razumete vse informacije, ki ste jih dobili in naj bi vam pomagale 
pri vaġi odloļitvi. Pomembno je tudi, da imate moģnost pogovora 
z zdravnikom o vaġih vpraġanjih in skrbeh. 
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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/ 
 
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 
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To je le kratek oris genetske preiskave. Veļ informacij 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) 

+386 1 540 11 37 (vodja) 
Fax: +386 1 540 11 37 
e-poġta: info.img@kclj.si 
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Genetska preiskava ima lahko veliko koristi, obstaja pa tudi vrsta 
moģnih tveganj in omejitev. Pred odloļitvijo za preiskavo je 
pomembno, da razumete tako koristi kot tudi tveganja. Nekatere 
od teh koristi in tveganj so naġtete spodaj. Seznam zagotovo ni 
popoln in nekateri naġteti primeri verjetno ne bodo primerni za 
vaġo specifiļno situacijo. Lahko pa so osnova za vaġ razmislek in 
pogovor z zdravnikom. 
 

Koristi  
 
Rezultat genetske preiskave vam lahko zagotovo pove, kakġen je 
genetski zapis pri vas ali vaġem otroku. Za nekatere ljudi pomeni 
konec negotovosti olajġanje, ļeprav je novica slaba. Kadar gre za 
dobro novico, pa je olajġanje ġe toliko veļje. 
 
Genetska preiskava je lahko v pomoļ pri postavitvi diagnoze 
genetskega obolenja. Kadar je diagnoza toļna, je mogoļe tudi 
ustrezno zdravljenje. Ļe vam rezultat genetske analize pove, da 
imate poveļano tveganje za razvoj genetskega obolenja kasneje 
v ģivljenju (na primer raka dojke), se lahko odloļite za pogostejġe 
kontrolne preglede in s tem zmanjġate tveganje. 
 
Rezultat genetske preiskave je lahko pomemben tudi kadar 
naļrtujete druģino. Kadar veste, da imata vi in vaġ partner veliko 
verjetnost za rojstvo otroka z genetskim obolenjem, se lahko 
odloļita za preiskavo pri otroku med noseļnostjo (prenatalna 
diagnostika). V®denje, da obstaja veļja verjetnost za rojstvo 
otroka z genetskim obolenjem, vam lahko daje moģnost, da se na 
to psihiļno in praktiļno pripravite. 
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