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Informacije za paciente in  
njihove druģine 

 

Kaj se zgodi v genetskem 
laboratoriju  



Kaj se zgodi v genetskem laboratoriju  
 
V zloģenki so podane informacije, kaj se zgodi z vzorcem v 
genetskem laboratoriju. Glavne teme so: 

¶ razliļne metode, ki se uporabljajo v laboratoriju za 
izvedbo genetskih preiskav, 

 
¶ zakaj doloļene genetske preiskave trajajo dolgo, 
druge pa so hitro zakljuļene, 

 
¶ zakaj laboratorij v doloļenih primerih ne more dati 
dokonļnega rezultata. 

 
Veļ informacij, zakaj bi se lahko odloļili za genetsko preiskavo, 
lahko preberete v zloģenki ñKaj je genetska preiskava?ò. 
 
Kaj je genetska preiskava?  
 
Pri veļini genetskih preiskav pregledujemo DNK, kemiļno 
substanco, ki se nahaja v naġih celicah in daje telesu navodila za 
rast, razvoj in funkcijo. DNK je zaporedje zakodiranih sporoļil, ki 
so organizirana v specifiļna navodila, ki jih imenujemo geni . 
Ljudje imamo 30,000 razliļnih genov, ki so razporejeni na nitkam 
podobnih strukturah, ki jih imenujemo kromosomi . Kromosome 
podedujemo od starġev, 23 od 
matere in 23 od oļeta, tako da 
imamo dva seta po 23 
kromosomov ali 23 óparovô. Ļe si 
zamislite, da je genetika knjiga 
ģivljenja, potem so DNK ļrke, 
geni besede, kromosomi pa 
poglavja. 
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izvedba preiskav visoko kvalitetna in zanesljiva.    

 

Kaj se bo zgodilo z mojim vzorcem, ko bo preiskava 

zakljuļena? 

 

V laboratoriju ponavadi shranijo vzorec DNK, vļasih tudi 
preparate kromosomov, razen v primeru, ko pacient zahteva, da 
se vzorec po preiskavi uniļi. V laboratoriju lahko dobite 
informacijo, kaj se je zgodilo z vaġim vzorcem, kadarkoli pa 
lahko tudi zahtevate, da vam vzorec vrnejo ali pa da vzorec 
uniļijo. Brez privoljenja pacienta vzorca ni mogoļe testirati za 
morebitna druga obolenja.  

 

Kadar v laboratoriju uvedejo nov test, lahko naredijo preiskavo 
na shranjenih vzorcih (na primer v primerih, kadar prva preiskava 
ni dala konļnega rezultata), ļe se je preiskovanec s tem strinjal. 
Tako so preiskovancu omogoļeni najnovejġi testi, ki so dostopni. 
V laboratoriju lahko uporabijo anonimne vzorce DNK tudi za 
razvoj novih preiskav ali pa v shemah za zagotavljanje kontrole 
kvalitete, seveda le pod pogojem, da se je preiskovanec strinjal. 
DNK tako kot vsi drugi shranjeni kliniļni vzorci predstavlja del 
pacientove medicinske dokumentacije in zato zanjo velja naļelo 
zaupnosti.  

 

Nekateri so zaskrbljeni, da bi lahko 
njihove vzorce DNK dobila policija. 
Take zahteve so izjemno redke. 
Policija lahko zahteva vzorce DNK 
iz genetskega laboratorija (kot 
katerikoli drugi del medicinske 
dokumentacije) le na podlagi 
sodnega naloga. 
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namreļ ne morejo osredotoļiti le na doloļeno podroļje gena, 
paļ pa morajo preiskati celoten gen ali celo veļ genov. Ta 
postopek je dolgotrajen in lahko traja veļ mesecev. Odvisen je 
od veļ dejavnikov, kot so dolģina gena in laboratorijske 
zmogljivosti. 

 

Vzemimo primer Duchennove miġiļne distrofije. To je bolezen, ki 
je posledica mutacij v genu, ki ga imenujemo distrofin in je eden 
najdaljġih poznanih genov. Obstaja stotine razliļnih mutacij, ki se 
lahko pojavijo. Zato je lahko postopek, da bi naġli doloļeno 
druģinsko mutacijo, zelo dolg in teģaven. Na drugi strani pa se v 
primeru Huntingtonove bolezni mutacije v genu huntingtin vedno 
pojavijo na enakem podroļju gena. Zato znanstveniki natanļno 
vedo, kje v genu iskati mutacijo. Preiskava je tako relativno 
enostavna in veliko hitrejġa.  

 

Pomemben dejavnik je tudi kvaliteta DNK. Vļasih v laboratoriju 
najprej preverijo DNK pokojnega ļlana druģine, da bi ugotovili 
doloļeno mutacijo. Ļe je DNK pokojnika slabe kvalitete, lahko to 
podvoji ali potroji ļas, preden odkrijejo mutacijo. V posameznih 
primerih, ko koliļina DNK ni zadostna, analize ni mogoļe 
izpeljati.  

 

Ali so lahko rezultati napaļni? 

 

Genetske preiskave so izpeljane zelo natanļno, saj imajo 
pomembne posledice za posameznika in za njegove sorodnike. 
Vkljuļenih je veļ ukrepov, ki naj bi zagotovili, da je konļni 
rezultat toļen. Kadar najdejo mutacijo, vedno preverijo, ļe je 
rezultat pravilen (ļeprav laboratorijski stroji opravijo veļino dela, 
rezultate vedno preveri znanstvenik). Pogosto znanstveniki 
naredijo ġe drugo preiskavo, da ónavzkriģno preverijoô rezultat 
prve preiskave. Poleg tega ġtevilni laboratoriji sodelujejo tudi v 
mreģah kontrole kvalitete, kar dodatno zagotavlja, da je njihova 
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Slika 1. Geni, kromosomi in DNK  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Spremembe v genih ali kromosomih imenujemo mutacije . 
Mutacijo si lahko predstavljate kot napaļno ļrko ali pa 
spremembo veļ besed v stavku. Mutacije so zelo pogoste in vsi 
smo nosilci doloļenega ġtevila mutacij. Uļinek mutacije je lahko 
dober ali slab, lahko pa uļinka sploh ni. Odvisen je od 
dejavnikov okolja, nakljuļij in mutacij v ostalih genih. Mutacije 
lahko povzroļijo teģave, kadar prepreļijo, da bi gen ali 
kromosom dal telesu ustrezno navodilo za delovanje. Namen 
genetske preiskave je torej, da najdemo mutacije v doloļenem 
genu ali kromosomu. Vzorec za preiskave je najpogosteje kri, 
vļasih pa tudi druga tkiva. (Vļasih za pridobitev DNK zadostuje 
vzorec sline. Ker pa raziskovalci v veļini primerov potrebujejo 
veliko koliļino visoko kvalitetne DNK, se najpogosteje vzame 
vzorec krvi). Po odvzemu vzorca, le-tega poġljemo v laboratorij, 
kjer poteļe analiza genov ali kromosomov. 
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