Tajékoztaté genetikai vizsgalatrol

Mi az a gén, mi az a kromoszéma?

Testunket tobb billid sejt €piti fel, minden sejt magjaban tébb ezer gén van, ezek iranyitjak a sejtek szabalyos mikodését,
novekedését, osztddasat. A gének Gsszessége alkotja a genomot, ami teljesen egyedi, ez a szem¢ly , genetikai ujjlenyomata”. A
sejtmagon beliil a gének fonalszerii képleteken, kromoszomakon helyezkednek. Testi sejtjeinkben 46 kromoszéma van, 23-at az
anyatol, 23-at az apatol oroklimk. Ezért is nevezik a DNS-t _6rokité anyagnak”. Igy a génjeink nagy részébél is két példanyt
oroklink. Amennyiben egy gén vagy egy kromoszoma megvaltozik (mutacio), hianyzik vagy tébb van beldle, nem mindig tudja
tokéletesen ellatni feladatat, ez a valtozas genetikai betegséghez vezethet.

Mi az a genetikai teszt?

A genetikai teszt a genom egy részének olyan vizsgalatat jelenti, ami kimutatja egy vagy tobb gén vagy kromoszoma
megvaltozasat. A valtozas, amelyet gyakran mutacioként emlitenek, a szervezet sejtjeinck miikodését befolyasolhatja és a
kovetkezo generacidk is 6rokolhetik. A genetikai vizsgalathoz legtobbszor vérvételre van sziikkség.

Miért van sziikség genetikai vizsgalatra?

e Onnek vagy gyermekének valamilyen genetikai rendellenességre jellemzd tiinetei vannak és On szeretné megtudni a
diagnézist vagy azt a bioldgiai okot, amely felelds a betegség kialakulasaért.

e Egy genetikai eltérés 6roklédik a csaladjaban és On tudni szeretné, van-e kockazata annak, hogy élete soran a betegség
Onben vagy gyermekében/méhen beliili magzataban is kialakul.

e On és parja tobb sikertelen terhességen (pl. vetélés) van tal vagy nem jon létre terhesség, tovabba a terhesség alatti
szlirbvizsgalatok a magzatban valamilyen genetikai betegség gyanujat vetik fel.

e Onnél vagy hozzatartoz6inal bizonyos fajta daganatos betegségek fordultak el.

e A genetikai teszt segit megallapitani, mennyire lesz hatékony az On specialis kezelése.

Milyen elényei lehetnek a genetikai vizsgalatnak?

e Biztos informaciot szolgaltathat az On vagy gyermeke rendellenességével kapcesolatban. Sok embernek nagyon fontos,
hogy véget érjen a betegségével kapcesolatos bizonytalansag.

e A genetikai hattér meghatarozasa lehetove teszi a betegség kezelését (amennyiben kezelhetd) vagy a megfeleld 1épések
megtételét annak érdekében, hogy a betegség tineteinek kialakulasat megelézzik (ha megeldzhetd).

e Hasznos informaciokat adhat a jovobeli tervezett vagy folyamatban levd terhességekkel kapesolatban.

e Mivel a genctikai rendellenességek legtobbszor orokletesek, a betegek csaladtagjai szamara is fontos Iehet a genetikai
hattér tisztazasa.

e Bizonyos gydgyszeres kezelés soran elkeriilhetdk a mellékhatasok.

Milyen korlatai, kockazatai lehetnek a genetikai vizsgalatnak?

e Ugyan a diagnozist igazolhatja a genetikai teszt, de megfeleld beavatkozas vagy kezelési mod nem minden betegség
esetében létezik.

e Nem minden esetben Iehet igazolni a betegség genetikai eredetét, mert pl. még nem elérheté a genetikai teszt vagy még
nem ismertek a betegség genetikai alapjai.

e Vannak olyan esetek, amikor a betegséget okozo genctikai eltérés azonosithatd, mégsem lehet egyértelmiien
megmondani, hogy a vizsgalt szem¢ly mennyire sulyosan lesz érintett.

e Az On genetikai vizsgalata vérrokonokra vonatkoz6 genetikai informacidkat is kiderithet, példaul, hogy hordozzak-¢ a
betegség kialakulasanak genetikai kockazatat. A genetikai teszt felfedhet olyan csaladi titkokat, mint az apasag és az
orokbefogadas kérdése.

Hogyan taroljak az On genetikai mintajat és az abbél szarmazo6 genetikai adatokat?

Az On vérmintajabol izolalt DNS-t és az abbdl végzett genetikai vizsgalatok eredményeit biobankban vagy archivalt
gyljteményben taroljak, a térvény altal eloirt adatvédelmi szabalyok betartasa mellett. A tarolas torténhet személyes adataival
egyiitt vagy olyan kéddal, ami helyettesiti azokat és kozvetleniil nem kétheté az On személyéhez.
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