Predsimptomatska genetska
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Informacije za paciente in
nj i hove druzi
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Predsimptomatska genetska preiskava
V. zl ogenki SO zbrane informacij
preiskavi za razlilne bol ezni r

odgovore na vpraganj a:

1 Kaj je predsimptomatska genetska preiskava?

1 Zakaj se nekateri odlolijo za

1 0] | em bi mor al razmisliti,
predsimptomatski genetski preiskavi?

Prvi del. O nasSih 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 navodil za kontrol o rast
Odgovorni s o Za gtevilne |l astno

skupina ali velikost.

Geni so nanizani na nitastih strukturah, ki jim pravimo
kKr 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.i
geni Sso sestavljeni Iz kemil ne

(deoksiribonukleinska kislina).
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I nformacije v zlogenki je pripravila sk
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odl ol itev z a
specialistom ne
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pomeni, da se
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geneti ka,

Postojna

Orphanet

Prosto dostopna spletna stran z informacijami o redkih boleznih,
kKl inilnih poskusi h, zdravilih
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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Slika 1. Geni, kromosomi in DNK

Kromosom je sestavljen iz genov—"

© Clinical Skills Ltd

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

nastane na novo, prepreluje norm
vodi V nastanek genetske bol ezn
navodila telesu. Obstaja tisol e
pri mer cistilna fibroza, mi gi | r
bol ezen. Nekatere od teh bolezni
pa kasneje v givljenju. V tej z
bol eznih, ki se pojavljajo kasne,]
Drugi del: O preiskavi

Kaj je genetska predsimptomatska preiskava?

Predsi mptomat ska preiskava nam

posameznik nosi spremembo v zapisu, zaradi katere bo verjetno
razvi |l dol ol eno bol ezen, ponav.
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gi vl jenja. Prei skavo ponavadi na
Krvi % genet skem | aboratoriju
sprememba v dololenem genu al.i
bol ezni j o. K& sezdgodiy genétskentlaboratorijuc

| ahko dobite vel informacij, kak
Zakaj bi se odlocili za predsi mp
Kadar je v drugini genetska bol e
genu, K i bol ezen povzrol a, S
predsi mptomat sKki test, da ugot
podedoval. Razl ogi, zakaj bi se

lbol ezen j e mogol e
uspegno zdravij o,

prepreliti

2. bolezni se ne da
simptomov, vendar:

prepreliti

el ite informacij o, ker vam b
nalrtovanju drugine ali da bost
da zbolijo vagi otroci

fiverjamete, da vam bo vedenje o verjetnosti da zbolite,
pomagal o pri pomembni h ¢givljen

odlolitvijo o zdravstveni oskrb
el ite | im vel vedet i o tem, k
l agj e givite z ' ~ k
negotovostjo.

Za katere bolezni obstajajo
predsimptomatske preiskave?

Obstaja vrsta bolezni, za katere so trenutno
na voljo predsimptomatske preiskave.
Nekateri primeri so:
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razli kujejo od drgave do dr gave.
rezultate genetskih preiskav, K i
nalrtujete z a prihodnost. O t
strokovnjaka in preverite, kakgn.
Finance

Givlijenje z genetslbkn
finan| no zahtevno
obdobje ne morejo delati ali pa morajo
z delom celo prekiniti. Partnerji in drugi
drugi nski Il I ani in

kako uskladiti delo ter odgovornost za ¢
skrb za druginskeg
Za nekatere pomeni informacija, da

i maj o velje tveg azv
genetske bolezni, rto
finanlnih ter drugih praktil nih
prihodnosti.

g Pravi | as za preiskavo
Le se odlolite za preiskavo, i zb
stresen. Lolitve, razdor i, stres
| asi za odlolitev za preiskavo,
poroka ali rojstvo otroka. Pametno je, da razmislite, kaj boste
pol el i na dan, ko boste prejeld]i
|l ustvenim vtisom, ne glede na i z|
Smiselno j e, da sprej mete odl!l ol
dokon| na. Na pri mer: Vsaj do 30.
odl ol i I . Na ta nalin | ahko =zade

prihodnosti ponovno pretehtate.

Ko prej mete rezul tate
o, da ste glede
Vi pogovorite z

preiskav,
svoje odl
genet skim
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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 Z ger
| ahko odkrije Sspremenjeni gen.

pogovorit.i o tem. VI asi h sorodni
V| asih pa je tegko govoriti 0

pretekl osti, s aj t o |l ahko obud

strokovnjak vam v teh situacijah lahko ponudi nasvet.

Nekateri g¢gelijo vedeti, kakgno |
jih skrbi za druge druginske ||
hot el i genetske preiskave, ker r
tveganj u. Pomembno je vedeti, da
razlilna oblutja do preiskave,
Genetske preiskave | ahko vlasih
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.
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

Kadar se odlolate za zavarovalno
ko je vsota vVvigja, zavarovalnice
podatke o vas in vagi drugini

zavaroval ne drughbe al i del odaj ¢

5
1) Dol olene vrste raka (vel infor
Predsimptomatske genetske preiskave — rak).
2) Bolezni, ki prizadenej o ¢givl] ni
- Huntingtonova bolezen,
-dedna ataksija in spastilna
3) Bolezni, ki prizadenej o migi c
-mi otonil|lna distrofija,
- facio-skapulo-h umer al na mi gi | na di s

4) Bolezni, ki prizadenejo srce, kamor sodijo:
-hipertrofilna kardiomiopat:.
- sindrom dolge QT dobe.

Kaj pomen:. tveganj e’ ?

V velini primerov (i zjema je rak
se bo pri posamezniku pojavila bolezen. Vendar pa vsaj zaenkrat
velinoma ni mogol e napovedati, k
kako hudi obliki in kako hitro bo napredovala.

L e menite, da obstaja t vegan
predsi mptomat sKki preiskavi, j e
genetski posvet pri klinilnem ge

Potek genetske preiskave

Pred zal et kom predsi mptomat ske
preveriti, | e zares obstaj a po
spremenjeni gen | e potrebno pr e
odl ol ite. Naj pr ej j e potrebno n
blignjem sorodni ku, da najdejo s|
Odlolitev za genetsko preiskavo
ne smete odl ol iti zar adi pritisk
al i prijateljev. Postopek j e d
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genetskim strokovnj akom, na
mesecev. Informacije, ki jih boste dobili, bodo lahko za vas nove
I n precej zapletene, zato jih bo

rezi

Smiselno e, da z vami na pPosSVe
prijatelj. Lahko ga prosite, da si zapisuje pogovor. Pomembno je,

da i mat e mognost, da se o0 gene
lzgol anim genetskim strokovnj ako
vse informacij e, ki jih potrebuj
vas naj boljga. Z vami se bo pogoc
ob tem | ahko porajajo, ter odgov
Zapomnite si, ko prejmete rezul't
Zato je pomembno, da glavna vpra

preiskavo odlolite. Nekatera od
morda primerna za razmislek in diskusijo. Seznam zagotovo ni

popoln in nekater:. nagtet. pri me
vago specifilno situacijo.
Tretji del Odl ocanj e

a) Zdravljenje in preprelevanje
Al'i obstaja mozZnost zdravl jenja
Pomembno | e, da veste ali obst a
mognost zmanj ganja tveganja za r
vas najdejo spremen® ~~F ~om V®ed
obstaja mognost zdr vV a
pomaga pri odl ol anj
Nekatere bolezni, na primer zgoraj
omenj ene sr| ne bol cer
ozdravl jive, mogol e e n
j emanj em zdravi |, | O

spodbujevalnika ali pa v nekaterih
primerih z operacijo.
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gl ede preiskave
preiskava proi

s e sam odl ol i
predsi mptomat ska
medicinsko korist zan;.

Pogovor z otroki in mladostniki o genetski bolezni in rezultatih
predsi mptomat ske preiskave je |

e
vpraganj, pomembno pa | e, da jin
ter da pri tem upogtevamo nji hov:
Ali obstaja moZnost, da moj otr ol
Za nekatere genetske bolezni | e
nosel nostj o, proi kater. s e pr ec
spremenjeni gen (prenatalna ©prei
dobi te v Amniogpetezikin Biopsiji horionskih resic.

Le menite, da j e mognost za vas

zdravni kom,

| e so mogol e preiska
ste zaskrbljeni Pomembno | e, da
saj v nekaterih primerih | aborat
pripravi na preiskavo.
V|l asih je mogola preiskava, K i ]
genetska diagnostika (PGD) in predstavlja alternativo preiskavi
pl oda med noselnostj o. Par se o0c¢
bi omedi cinsko pomol jo. Na opl oj
preiskavo, s katero ugotovij o, |

spremenjen gen. V maternico nato prenesejo le zarodke, ki
nimajo spremenjenega gena. Ta postopek je zelo zahteven in ni

pri meren za Vvsakogar. Vel infor
vagem primeru mogol a, |l ahko dob
zdravnikom.

el Drugi druginski |1l ani

Pogosto postopek genetske preisk.
zato lahko predstavlja dober vir podpore. V nekaterih primerih pa

| ahko prei skava v drugi ni p oV :
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Nekaterim je tegko povedat. ed Pri drugih boleznih, na primer Huntingtonovi bolezni, ni na voljo
eKrivda pregivelegacg j e obl ut ek zdravil a, K i b i upol asnilo napr
edoberc¢ rezultat preiskave. Spr a nekatere Si mpt ome |l ahko v]asih
medtem ko se drugi drugi nski | | a Vv®denj e, da ste nosil ec Sspr eme
da imag srelo, | e je drugi ni maj pomaga tudi proi nalrtovanju drug
Nekateri, ki dobijo edobro¢ novi b) Negotovost v genetiki

skrb za obolele druginske |1l ane.

Nejasen rezultat preiskave

Potreben je | as, da nekdo sprejm
je rezultat edobra novicacg. Rezul tat.i napovedni h preiskav i
negotovosti, p a | eprav i z]j emno
d) Tveganj e, ki ga imajo vagi C spremenjenega gena, pomeni, da boste skoraj zagotovo zboleli.
Vendar pa je tegko napovedati, k
Kaj bo rezultat preiskave pomeni kako hudi obliki ter kako hitro bo napredovala.
bodocCe otroke)
Zapomnite si, da v znanstvenem
Z rezultatom preiskave ne boste rezultat preiskave, da IMATE spremenjeni gen in negativen
razvao,j bol ezni , pal pa tudi t ve rezultat preiskave, da NIMATE spremenjenega gena.
otroci. Najpogosteje bo rezultat eden ali drugi.
Kadar rezul tat prei skave pokac¢ VI asih pa obstaja ge tretja mogr
Sspremenjenega gena, K i je v vag rezultat preiskave. To pomeni, da je najdena sprememba v genu,
tveganja za razvoj bol ezni in ot tegko pa je napovedati, al i bo r
podedovat.i povel anega genetskeg i zid j e redek, | ahko p a povzr
spremenjenega ge ' preiskovancu.
ne morete prenesti naprej.
Ko se odlo|l ate o preiskavi, se o
Kadar rezul tat | age Z genetskim svetovalcem.
da imate spremenjen gen, SO
spremenjen gen lahko podedovali C) Sool anje z rezultatom
tudi otroci. Otrok naj ne bi imel
predsimptomatske preiskave, KaksSen je |l ahko moj cCustveni odz]i
preden ne dopol ) Le
preiskava ne pomeni medicinske Preden se odlolite za genetsko
koristi za otroka, je smiselno, da se poskugate premislit.i I n se pogoy
pol aka, da je ot t ar kako bi |l ahko razlil ni rezul tat.i




Pametno | e, da si poskusite pred
bi prejeli dobro novico ali slabo novico, ter si priklicati v spomin,
kako ste se odzvali na slabo novico v preteklosti. Pr emi gl j ev

o teh temah vam lahko pomaga, da se odl ol i t e,

boljge, da se za preiskavo ne od
za vas bol jge vedet. rezultat,
Pomembno si je zapomniti, da se

da ni nekega nor mal nega, praviln
tem v premislek:

KaksSen je | ahko moj odzi v, ce re
sem nosilec spremenjenega gena?

Za nekatere je tudi informacij a,
kot stres in nervoza zaradi neve
vel oOoinformacijo6, ne glede na to
Nekater.i l judj e |l utijo ol aj ganj
verjetnost, da bodo zbol el i Za

kadar zanjo obstaja zdravljenje. Menijo, da je informacija
koristna, s aj bodo | ahko naredi/l
ostanejo zdravi. Za druge, ki imajo spremenjen gen za bolezen,

K i j e ni mogol e zdraviti, pa | ah
ugotovitev, da bolezen ¢ge i maj o.
ekdaj se bo bolezen pri me n i po
velik stres.

Spoznanje, da imajo spremenjen gen, pomeni za nekatere pravi
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gok. Polutijo se osamljeni, ner
Genetski strokovnjaki ali drugo zdravstveno osebje, na primer

svetoval ci al i psihol ogi, i maj o
takgni h situacijah in so zato | al
Nekaterim je v pomol , |l e se obr
bolni kom ali drugtva bolnikov. )
bol ezni , k aj pomen. gi veti Z njo
Drugtva pogosto | ahko povegejo m
v podobni situaciji.

I nformacija, da imag spremenjen
na sSsvoje potomce, l ahko v | judeée
zaskrbljenosti glede zdravja otrok v prihodnosti. Pomembno si je
zapomniti, da se geni razporej aj

ima spremenjen gen.

Nekateri ljudje se po spoznanju, da imajo veliko verjetnost za
razvao,j bol ezni, polutijo kot na

i majo tako dobre kot sl abe dni
rezul tat preiskave ter upor abi
prihodnosti.

KaksSen je | ahko moj odzi v, ce re
nisem nosilec spremenjenega gena?

Za velino, K i izvej o, da ni so n
vesela novica, K i jim prinese ol
po preiskavi ne | utijo veselja.
dol go ¢givel.i s tveganjem, da ©po

vrnejo Vv éeénormalnog¢ stanje. Ne ke
novica ne prinese toliko pozitiyv
prilakoval.

Za druge, K i so bili preprilani,
novi ca pomeni Spremembo celotne
Nekaterim se je tegko sool iti z



