12

Kaj] se zgodi v genetskem
laboratoriju

Zl ogenka je nastala ob sodelovanju z d
Genetics, University Hospital of Wales, Cardiff, UK; dr Domenico Coviello,
Laboratory of Medical Genetics, Fondazione IRCCS, Milan, Italy in Genetic
Alliance UK.

To delo je dobilo podporo s strani EuroGentest-a in Evropske skupnosti -
kontaktna gtevilka 512148, FP6 NetworKk

Prevedla dr. Karin Writzl, I ngtitut za
center Ljubljana, Slovenija.

September, 2009

llustrirala:Reb J Kent = . .
wwrebeccakentoom  Eurolciitest K Genetic Allance UK Informacije za paciente in
rebecca@rebeccajkent.com SSEEeng S oG St N J | h oV e d r U g | |



2
Kaj se zgodi v genetskem laboratoriju
V. zl ogenki so podane informaci|j
genetskem laboratoriju. Glavne teme so:
T razlilne metode, K i se upot
izvedbo genetskih preiskav,
1 zakaj dol ol ene genet ske pr
druge pa so hitro zakl jul ence
T zakaj | aboratorij v dol ol en
dokon|l nega rezultata.
Vel i nformacij, zakaj bi se | ahk
| ahko prebereéeKejvjielogeekska prei

Kaj je genetska preiskava?

Pri velini genet skih DpK,ei kkmvI| n
substanco, ki se nahaja v nagih
rast, razvo,j in funkcijo. DNK

j e
Sso organizirana Vv specifi|ged. na
Ljudje imamo 30,000 razlil|lnih ge
podobnih strukturah, ki jih imenujemo kromosomi . Kromosome
podeduj emo od st ar aev 22 . nd
matere in 23 oc
imamo dva seta po 23
Kkromosomov ali
zamislite, da je genetika knjiga
givljenja, pot e
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
zakl jul ena?

\% | aboratoriju ponavad.i shrani |j
preparate kromosomov, razen v primeru, ko pacient zahteva, da

s e vzorec po preiskavi uni | i

i nformacij o, k aj se je zgodilo
lahko tudi zahtevate, da vam vzorec vrnejo ali pa da vzorec

uni |l ijo. Brez privoljenja pacien
morebitna druga obolenja.

Kadar v laboratoriju uvedejo nov test, lahko naredijo preiskavo

na shranjenih vzorcih (na primer v primerih, kadar prva preiskava

ni dala konlnega rezultata), | e
Tako so preiskovancu omogol eni n
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 VS drugi shranjeni
pacientove medicinske dokumentac
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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namr e| ne morejo osredotol i ti [
p al pa morajo preiskat.i cel oten
postopek je dolgotrajen in | ahko
od vel dejavni kov, kot S0 dol ¢
zmogljivosti.

Vzemi mo primer Duchennove migiln

je posledica mutacij v genu, ki ga imenujemo distrofin in je eden

najdal jgih poznanih genov. Obsta
|l ahko pojavijo. Zato je lahko p
druginsko mutacijo, zelo dolg in

primeru Huntingtonove bolezni mutacije v genu huntingtin vedno
pojavijo na enakem podrolju gena
vedo, kje v genu iskati mutacijo. Preiskava je tako relativho
enostavna in veliko hitrejga.

Pomemben dejavnik je tudi kvalit
naj pr ej preverijo DNK pokojnega
dol ol eno mutacijo. Le je DNK pok
podvoji al i potroji | as, preden
pri meri h, k o kol il ina DNK ni z
izpeljati.

Al'i so | ahko rezultati napal ni ?

Genet ske preiskave S0 i zpel jane
pomembne posledice za posameznika in za njegove sorodnike.

Vkl julenih je vel ukrepov, ki r
rezultat tol en. Kadar najdejo m
rezultat pravilen (|l eprav | abora

rezultate vedno preveri znanstvenik). Pogosto znanstveniki

naredijo ge drugo preiskavo, da
prve preiskave. Poleg tega g¢gtevi
mregah kontrole kvalitete, kar d

Slika 1. Geni, kromosomi in DNK

Spremembe v genih ali kromosomih imenujemo mutacije .

Mutacij o S i | ahko predstavl jat ¢
spremembo vel besed v stavku. Mu
smo nosil ci dol ol enega gtevila m
dober al i sl ab, | ahko p a ul i nk
dejavni kov okol j a, nakl julij i n
| ahko povzrolijo tegave, kadar
kromosom dal telesu ustrezno navodilo za delovanje. Namen

genetske preiskave je torej, da
genu ali kromosomu. Vzorec za preiskave je najpogosteje kri,

vliasi h pa tudi druga tkiva. (VI a
vzorec sline. Ker pa raziskoval c
veli ko kolilino visoko kvalitetrt
vzorec krvi). Po odvzemu vzorca, let ega pogl j emo v
kjer potele analiza genov ali kr.



