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Mindannyian sziileink génjeinek egyedi kombinécidjat orokoltuk. Ez az
egyedi génodsszetétel és az €leten at tartd kornyezeti hatasok egyuttesen
hatarozzak meg azt, hogy milyen a kulsé megjelenésiink, de magyarazzak
azt is, hogy az orvosi kezelésekre eltér6en reagalunk, hogy a betegségekre
vald fogékonysagunk nagymértékben kulonbozik egymastol stb.

A tudomanyos fejlédés a human genom
egyre teljesebb megismeréséhez
és az abbdl szarmazo informéacidk
tomegéhez vezetett. A genetikai teszt
olyan laboratoriumi vizsgalat, amelynek a
célja az, hogy a vizsgalt személy genetikai
statuszanak egyedi jellegzetességeit
kimutassuk.

Fontos megemliteni, hogy a befolydsolo koriilmények sokasdga miatt
génjeink hatdsa csak részben érvényesiil. A kordbbi betegségek, az
életmod, valamint a kornyezeti tényezok szintén fontos szerepet
jdtszanak.

Ez a tajékoztato altalanos genetikai alapinformaciokat tartalmaz, a géneknek
az egészségi allapotra valo hatasat mutatja be, valamint segitséget nyajt a
genetikai tesztekkel kapcsolatos szemléletunk kialakitasaban.
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sms Milyen esetben indokolt genetikai tesztet végezni?

Az orvosi ellatas keret€ében elvégzett genetikai tesztek olyan fontos
informéaciokat szolgaltatnak, amelyek a vizsgalt személy egészségi allapotaval
osszefuggésbe hozhatok. A genetikai vizsgalat elvégzését killonboz6 orvosi
okok tehetik szitkségessé. Amennyiben orvosa azt feltételezi Onrél, hogy
genetikai eredet(i betegsége van, olyan magasan képzett szakemberhez
iranyitja Ont, aki a genetikai betegségek kutatasaban, diagnosztizalasaban és
kezelésében jaratos. A betegség hatterének tisztazasahoz nemcsak a betegben
megfigyelhet6 tuneteket, hanem minden, a beteget és a csaladtagokat érintd
korulményt is gondosan mérlegelni kell. Ha genetikai rendellenesség
feltételezhetd, a pontos diagnodzis felallitasa céljabol, amennyiben erre
lehet&ség van, genetikai teszt elvégzése javasolt.

A szakszerti genetikai tanacsadasra sziikkség van

Mivel a genetikai teszt eredménye stlyos kovetkezményekkel
jarhat, elvégzése el6tt javasolt genetikai tanacsadason részt
venni. Ezt specialisan képzett szakemberek végzik, akik
objektiv informéacidkat adnak és segitenek Onnek
és akar csaladtagjainak is meghozni a dontést. A
genetikai tanacsadas soran 0sszegzik az ismert
egészségugyl adatokat €s a lehetséges tovabbi
vizsgalatokat. Minden szukséges informacioval
ellatjak és megismertetik a valasztasi
lehetdségekkel anélkul, hogy befolyasolnak

a dontéshozatalt. A genetikai tanacsadokban
szakpszichologiai segitség is elérhetd a genetikai
teszt elvégzése el6tt, de a teszt elvégzése utan az
eredmény kovetkezményeinek feldolgozasahoz is.
Természetesen a csaladtagokkal vald beszélgetés €s
magyarazat is a tanicsadas része. A genetikai tanacsadas
tehat a genetikai teszt elGtt, alatt és utan is segitséget nydajt.

Néhany gyakori ok, ami miatt érdemes megfontolni a genetikai teszt
elvégzését

= Onnek vagy gyermekének valamilyen genetikai rendellenességre jellemz6
tunetei vannak és On szeretné megtudni a diagnozist vagy azt a biolodgiai
okot, amely felelGs a betegség kialakulasaért.

= Egy genetikai eltérés oroklodik a csaladjaban és On tudni szeretné, hogy
van-e kockézata annak, hogy élete soran a betegség Onben is kialakul.

« Egy genetikai eltérés oroklodik a csaladjaban, vagy On egy olyan
embercsoport tagja, amelyben egy specidlis genetikai jelleg az atlagosnal
nagyobb gyakorisaggal fordul el6 és On tudni szeretné, hogy gyermekei
milyen eséllyel oroklik ezt a genetikai jelleget.

= On és parja tobb sikertelen terhességen van tal.
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snn Fgy kis bioldgia...

Az emberi test tobb trillio sejtbdl épul fel. A sejtek minden €16 szervezet
alapkovei. Sejtek alkotjak a test szerkezetét. Az élelmiszerekben 1€vo
tapanyagokat energiava alakitjak és szamtalan specialis funkcidval
rendelkeznek. Az azonos tipustt sejtek szoveteket alkotnak, amik
tovabb egyesulve a szervek felépitésében vesznek részt. Tobb mint 200
kulonbozd tipust sejt alkotja az izmokat, az idegeket, a tudot, a szivet, a
nemiszerveket, a vért stb.

A sejtek tobbsége rendelkezik sejtmaggal, amely a szervezet
felépitéséhez és megfeleld mikodéséhez szukséges 0Osszes
informaciot tartalmazza. Az informacios
adatok a DNS (dezoxiribonukleinsav)
nevli bioldgiai anyagban vannak
“megirva”. Ha a DNS-t egy hosszi
mondatnak tekintjuk, amely a
szervezet teljes lefrasat tartalmazza,
akkor a gének a mondatot alkotod
szavak. Egy génhez egy vagy
tobb funkcid ellatasa tartozik.
Amennyiben egy gén sérult vagy
hianyos, nem tudja tokéletesen
ellatni feladatat. A gének
osszessége alkotja a
genomot.

SEJT SEJTMAG

KromoszOMA

A sejtmag tehat

tartalmazza a genomot,

amely a személy “genetikai

ujjlenyomata”. Minden gyermek

genomjanak egyik felét egyik, masik felét

a masik szulgjétdl kapja. Ezért is nevezik a
DNS-t “orokitéanyagnak”.
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smn Mire keres valaszt a genetikai teszt?

A genetikai teszt a DNS egy részének vizsgalatat jelenti. A genetikai teszt
kimutatja egy bizonyos gén vagy kromoszOma szakasz megvaltozasat.

3 . J A valtozas, amelyet gyakran mutacioként emlitenek, a szervezet Osszes
: sejtjének milkodését befolyasolhatja és a kovetkez6 generacidk is
orokolhetik.

A gének és az orvos

A DNS vizsgalathoz el6szor vér- vagy nyalmintat vesznek és azt kiilldik el a laboratoriumba.
A laboratorium a teszt eredményét altalaban a vizsgalatot kéré orvosnak kuldi meg irott
formaban. Onnel az orvos kozli azt és egyuttal értékeli is az eredményt.

A genetikai mutaciokbol eredd rendellenességeknek harom f6 csoportja van:

=« Kromoszoma rendellenességek

A kromoszOoma rendellenesség azt jelenti, hogy az érintett személynek
egy vagy tobb hibas kromoszoméja van (pl. ha egy kromoszoma egy
darabja athelyezddik egy masik kromoszomara vagy ha hianyzik egy darab
valamelyik kromoszomabol), illetve nincs meg mind a 46 kromoszomaja.
Down szindroma esetén pedig forditva, egy szamfeletti 21-es kromoszoma
miatt 0sszesen 47 kromoszomaja van az érintett személyeknek.

=« Monogénes rendellenességek

A monogénes rendellenességek egyetlen gén megvaltozasa kovetkeztében
alakulnak ki. Altalaban stlyos korképpel jarnak és ritkan fordulnak eld,
de vilagszerte tobb millid az ilyen betegek szama. A betegség tunetei attol
fuggnek, hogy a hibas gén miatt milyen miikodés sérul. Minden ember két
kopiat (tudomanyos elnevezéssel “allél’-t) tartalmaz minden génbdl. Az
egyik allél az apatdl, a masik az anyatdl szarmazik.

Vannak olyan monogénes rendellenességek, amelyek kialakulasahoz
elegendd egyetlen allél megvaltozasa. Ilyen példaul a Huntington betegség,

Kromoszomak amelynél az izommikodés szabalyozdsa és a kognitiv
ugyanazon geén két (megismerd) funkcidk karosodnak.

alléljaval

Mas monogénes betegségek csak akkor .
jelennek meg, ha mindkét allél hibas. Azokban

a személyekben, akiknél az allélparnak csak az

egyik tagja sérult, nem alakul ki a betegség, de

hordozzak a mutaciot. Ebbe a csoportba tartozik

a cisztas fibrozis, egy olyan kronikus betegség,

amelyben a tudd és az emésztdrendszer érintett.
Akinek csak egy hibas allélja van, nem lesz
beteg, de hordozodja a mutacionak. Ok az . .
(egészséges) hordozok. A hordozok szinte

soha nem mutatjak a betegség tuneteit, de
ha két hordozonak gyermeke szuletik, 25%
az esély arra, hogy a gyermek mindkét
szul6t6l a hibas gént 0rokli és beteg lesz.
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=« Komplex genetikai rendellenességek

Akomplex genetikai rendellenességek tobb génvaltozat, kornyezeti tényezok
és az életmdd egyluttes hatasara alakulnak ki. Olyan gyakori betegségek
tartoznak ebbe a csoportba, mint a cukorbetegség, a legtobb rakfajta, az
asztma és egyes szivbetegségek. A monogénes betegségektdl eltérden,
szamos gén és egyéb tényezd vesz részt egyiittesen a kialakulasukban.

Bar a genetikai kutatasok az érdeklddés kozéppontjaban allnak, a gyakori,
komplex betegségek genetikai hattere még mindig elég kevéssé ismert. A
komplex genetikai betegségekre kifejlesztett vizsgalatok pontatlanok és
valojaban nem megbizhatOk a betegség késobbi kialakulasanak elGre jelzése
szempontjabol.

A genetikai vizsgalatok tipusai

>Diagnosztikai vizsgalatok

A diagnosztikai genetikai vizsgalatok célja a genetikai hattér tisztazasa olyan személyekben,
akiknél a betegség tunetei mar megjelentek. Ezen vizsgalatok eredményének a betegség
kezelése, a beteg gondozasa szempontjabol lehet jelentGsége. Azoknal a betegeknél pedig,
akiknek a klinikai vizsgalatok alapjan felallitott diagnozisa bizonytalan, a genetikai vizsgélat
eredménye megadhatja a helyes valaszt, ezzel végre biztos informéacidhoz juttatva Sket.

>Prediktiv genetikai tesztek

A tineteket még nem mutatd személyek vizsgalata. Olyan genetikai valtozatok kimutatasat
célozzak, amelyek jelenléte az élet késGbbi szakaszaban egy adott betegség kialakulasanak
kockazataval jar. A kulonbozé tesztek altal megéallapitott kockazat igencsak eltérhet
egymastdl. Nagyon ritka esetekben a genetikai teszt eredménye alapjan szinte biztosan
elére lathatd a betegség késdbbi kialakulasa (pl. a Huntington betegség vizsgalata).
A legtobb esetben a teszt eredménye csak a genetikai kockazat meglétét jelzi, de azt, hogy
a betegség az élet soran kialakul-e, kulsé tényez6k nagyon erésen befolyasoljak. Ezek a
tesztek csak a betegségre valdo hajlamot mutatjak ki.

>Hordozo6sagi vizsgalatok

A hordozosagi vizsgalatok célja azon személyek azonositasa, akik egy bizonyos betegség
(pl. cisztas fibrozis) kialakulasaért felelés gén hibas alléljat “hordozzak”. A hordozok
altalaban tunetmentesek, de annak a kockazata, hogy gyermekeikben a betegség kialakul,
nagyobb, mint a nem hordozok esetében.

>Farmakogenomikai vizsgalatok

A farmakogenomikai vizsgalatokkal a specialis orvosi kezelések iranti fogékonysag
hatarozhatd6 meg. Példaul van akinél magasabb dozisra van szukség, mig méasokra
kifejezetten kéaros hatassal vannak bizonyos gyogykezelések.

Milyen el6nyei lehetnek egy genetikai vizsgalatnak?

- Biztos informéacidt szolgéltathat az On vagy gyermeke rendellenességével
kapcsolatban. Sok embernek nagyon fontos, hogy véget érjen a
betegségével kapcsolatos bizonytalansag.

- A genetikai hattér meghatarozasa lehetové teszi a betegség kezelését
(amennyiben kezelhet6) vagy a megfelel6 1épések megtételét annak
érdekében, hogy a betegség tuneteinek kialakulasat megel6zzuk (ha
megel&zhetd).

- Hasznos informaciokat adhat a jovébeli tervezett terhességekkel kapcsolatban.
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- Mivel a genetikai rendellenességek legtobbszor orokletesek, a betegek
csaladtagjai szamara is fontos lehet a genetikai hattér tisztazasa.

A genetikai vizsgalatok korlatai és a lehetséges kockazatok

- Genetikai vizsgalatot végeztetni, varakozni az eredményre és kézhez kapni
azt, mindez olyan érzelmek sokasagat szabaditja fel bennuink, mint a stressz,
az aggodalom, a megkonnyebbiilés vagy éppen a blintudat. Alaposan at kell
gondolni mind a jO, mind a rossz hirnek Onre és a csaladtagjaira vonatkozo
lehetséges kovetkezményeit.

- Ugyan a diagno0zist igazolhatja a genetikai teszt, de megfelel6 beavatkozas
vagy kezelési mdd nem minden betegség esetében l1étezik.

- Nem minden esetben lehet igazolni a betegség genetikai eredetét. Ennek
kulonbozd okai lehetnek: még nem elérhetd a genetikai teszt vagy még
nem ismertek a betegség genetikai alapjai, ezért nem is létezik kifejlesztett
genetikai teszt az adott rendellenességre.

- Vannak olyan esetek, amikor a betegséget okoz6 genetikai eltérés
azonosithatd, mégsem lehet egyértelmlien megmondani, hogy a vizsgalt
személy mennyire stlyosan lesz érintett.

- Az On genetikai vizsgalatinak eredménye a vérrokonokra vonatkozo
genetikai informéaciokat is kiderithet, példaul, hogy hordozzak-e a betegség
kialakulasanak genetikai kockazatat. Biztos, hogy a csaladtagok ezt tudni
szeretnék?

- A genetikai teszt felfedhet olyan csaladi titkokat, mint az apasag és az
orokbefogadas kérdése.

»ns On doénti el, hogy szeretne-e genetikai tesztet

A dontést nem mindig egyszeri meghozni, egyéni valasztas eredménye.

Mindenki szabadon donthet arrdl is, hogy vallalja-e a genetikai vizsgalatot,

ol vagy sem, de arr0l is, hogy a teszt eredményét meg szeretné-e tudni. Ezért

o) o0 nagyon fontos, hogy a vizsgalattal kapcsolatban érthet6 és mindenre

: kiterjed6 informéaciot kapjon, hogy minden kérdésére megkapja a valaszt
ahhoz, hogy kételkedés nélkul, hatarozott dontést tudjon hozni.

Gyermekek genetikai vizsgalata

Kiskortak genetikai vizsgalata 6vatossagot kivan. Gyermekek és serdill6k esetében altalaban
csak akkor végeznek genetikai vizsgalatot, ha a vizsgalat eredményének surgds preventiv
vagy terapias kovetkezményei vannak. Amennyiben a vizsgalat elvégzése nem siirgds (pl.
ha olyan rendellenesség kimutatasat célozza, amely csak felnGttkorban jelentkezik €s nincs
olyan terapia, amit a tiinetek megjelenése el6tt el kellene kezdeni), el kell halasztani addig,
amig a kiskor( személy elég érett nem lesz a személyes dontés meghozatalara.

Néhany kérdés, amely befolyasolhatja a dontést:
= A rendellenességrdl:
- Mit tudunk ro6la?
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- Mindenkinél egyformén stlyos?

- Mit jelent egyuttélni ezzel a rendellenességgel?

- Miért vagyok én vagy gyermekem beteg?

- El6fordulhat, hogy csaladtagjaimnak is van kockazatuk a betegségre?
- Van gyogyitasi lehetdség?

- Amennyiben igen, szamomra hozzaférhetd?

- Hol talalhatok még tobb informaciodt errdl a rendellenességrol?

= vizsgalatroOl:

- Van-e kockazata a teszt elvégzésének? Ha igen, mi az?
- Mit tudok meg a teszt eredményébdl?

- Mennyire pontos a teszt?

- Szukség lehet a csaladtagok vizsgalatara?

- Mennyi id6 alatt készul el a vizsgalat eredménye?

- Kit6l tudom majd meg a teszt eredményét?

- Ki jogosult hozzaférni még a teszt eredményéhez?

A genetikai teszt eredménye szigorian személyes adat, csak az
érintett személyre vonatkozik, ezért bizalmasan kezelendd.
Mindenképpen javasolt, hogy a genetikai teszt eredményével
keressenek fel egy genetikai tandcsadot, hogy biztosak legyenek
benne, hogy jol értelmezték az eredményt és a lehetséges
kovetkezményeket.

= Egyéb lényeges kérdések:

- Lehetnek kovetkezményei a teszt eredményének a csaladtagjaimra
vonatkozbdan?

- Ha igen, el8szor én beszéljem meg veluk azt?

- Milyen érzelmi hatast valthat ki a teszt eredménye belSlem és a
csaladtagjaimbol?

- Kinek mondjam el a teszt eredményét?

- Kapok {rott formaban informéciodt arrdl, hogy mit beszéltink meg?

- Szukség esetén ki tud nekem segiteni abban, hogy elmagyarazzam az
eredményt a gyermekemnek és/vagy rokonaimnak?

- El6fordulhat, hogy valaki més is megtudja a vizsgalat eredményét? Ha
igen, ki?

- Létezik olyan tamogatd szervezet vagy betegegyesilet, amivel
felvehetem a kapcsolatot?

- Milyen mas egészségigyi szakemberekkel érdemes még felvennem a
kapcsolatot?

snn Kozvetlenll a fogyasztéknak nyujtott genetikai tesztek

Az utdbbi években ugrasszertien megndtt azoknak a genetikai teszteknek a
szama, amelyeket az egészséguigyi rendszertSl fuggetlen cégek interneten
keresztul kinalnak és/vagy arulnak.
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Miféle cégek ezek?

Sok olyan cég van,
amelyik Ggy arulja az
interneten ezeket a
tesztvizsgalatokat, mint
egy konyvet vagy CD-

t. A legtobb, genetikai
tesztet hirdetd és
kinalo cég gyakran
szakmai egészségugyi
hattér nélkul teszi ezt.

Milyen vizsgdlatok ezek?
Néhany ily modon kinalt
teszt az orvos altal is nyugodtan
ajanlhatd, megfelel6en ellendrzott

teszt, de sokkal tobb kozottuk az olyan

vizsgalat, amelyek hitelességét még nem

igazoltak, vagy nem bizonyultak eléggé megbizhatonak

ahhoz, hogy hasznalatba keruljenek. A legtobb cég olyan genetikai
teszteket kinal, amelyekrdl azt feltételezik, hogy gyakori komplex genetikai
rendellenességek (lasd korabban) kialakulasanak kockézatat képesek
megbecstlni.

Amit az interneten arult genetikai vizsgalatokrol tudni kell

= Sok ilyen modon arult genetikai teszt megbizhatdsdga nem ellendrzott,
vagyis mindsége €s hasznossaga nem bizonyitott. A legtobb teszt eredménye
nem alkalmas arra, hogy Onnél egy bizonyos betegség kialakulasat, illetve
annak stlyossagat eldre jelezze. Mint mar korabban hangsualyoztuk, az
osszetevOk sokasaga miatt a gének csak részben hatarozzak meg a betegségek
kialakulasat. Egyéb tényezdk, mint példaul korabbi betegségek, az életmod
és a kornyezetbdl érkezd hatasok, szintén fontos szerepet jatszanak.

= Genetikai tesztet rendelni nem egyenértékl azzal, mintha konyvet
rendelnénk. Els6ként mindig azt kell végiggondolni, hogy a teszt eredménye
milyen kovetkezményekkel jarhat Onre €s rokonaira nézve.

= A gyerekek genetikai vizsgalata mindig nagy korultekintést igényel (lasd
a “Gyermekek genetikai vizsgélata” bekezdést). Hatarozottan ellenezziik
gyermekek ily modon torténd genetikai vizsgalatat.

= Sok cég orvosi felugyelet nélkull mikodik és nélkulozi a kozvetlen orvos-
beteg kapcsolatot is. Konzultaljon orvosaval, hogy az ajanlott genetikai
teszt altal kinalt informécid hasznos-e az On egészsége szempontjabol.
Vasarlas el6tt bizonyosodjon meg arrdl, hogy érti a vizsgalat 4ltal biztositott
elényoket és a teszt korlatait.

= Kérdezze meg, hogy mi torténik a mintaval a vizsgalat utan, hogyan
biztositjak a minta és az informaciok hozzaférhetetlenségét. Kérdezze meg,
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hogy az Onnel kapcsolatos informaciokat megosztjak-e egyéb cégekkel
vagy kutatassal foglalkozo szervezetekkel.

= Amennyiben ilyen mddon végeztetett genetikai vizsgalatot, konzultaljon
orvosaval, miel6tt az egészségi allapotat befolyasolo dontést hozna.

Genetikai vizsgalatokkal kapcsolatos tovabbi informaciok:
» http://www.eurogentest.org/patient/

Az EuroGentest tajékoztato kiadvanyok sorat készitette el a betegek és csaladok szamara,
amelyek altalanos informaciokat tartalmaznak a genetikarol és a genetikai tesztekrol.

= http://www.orpha.net/

Az Orphanet a ritka betegségek, azok gyogyszerei, a szakért6i kozpontok, a diagnosztikai
tesztek, a betegszervezetek stb. adatbazisait tartalmazza.
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Mir6l sz6l ez a kiadvany?

Ennek a tajékoztatonak az a célja, hogy objektiv, altalanos informaciot szolgaltasson a genetikai
tesztekkel kapcsolatban, beleértve jellemzoiket és az eredményukbdl adodd lehetséges
kovetkezményeket. Bemutatja az elérhetd tesztek tipusait, orvosi céld alkalmazasukat és a
tesztek eredményébdl szarmazo informaciok jelentdségét és korlatait.
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