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Mes visi paveldime unikaly geny derinj iS savo tévy. Si savita struktdra
kartu su jvairiais aplinkos poveikiais per visa gyvenimg ir paaiSkina vieno
zmogaus skirtumus nuo kito pagal i1§vaizdg, jautruma tam tikriems gydymo
badams, polinkj sirgti tam tikromis ligomis ir t. t.

Mokslo pazanga leidZia mums
tyrinéti Zzmogaus genoma ir i§ jo rinkti
informacija. Bet kuris laboratorinis
tyrimas siekiant gauti specifinés
informacijos apie geneting asmens bukle
yra genetinis tyrimas.

Svarbu prisiminti, kad jisy genai tik is dalies didina rizikq pasireiksti
didZiajai daugumai ligu. Tokie veiksniai, kaip jisu ligos istorija,
jisy gyvensena ir gyvenamoji aplinka taip pat yra svarbiis.

Sio informacinio leidinio tikslas yra suteikti bendros informacijos apie
genetika ir jos jtakg musy sveikatai taip pat patarti dél genetinio iStyrimo
prieinamumo.
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nmn Kokiais atvejais skiriami genetiniai tyrimai?

Laboratorinis genetinis tyrimas, atliekamas sveikatos priezidros jstaigoje,
gali suteikti asmens sveikatai svarbios informacijos. Sis tyrimas atliekamas
del jvairiy priezasCiy. Jeigu josy Seimos gydytojas mano, kad galbut
sergate liga, turinCia genetinj komponenta, jis gali siysti jus konsultuoti
kvalifikuotam gydytojui*, kuris specializuojasi tirti, diagnozuoti ir gydyti
asmenis, galinCius sirgti ar sergancius genetine liga (*Lietuvoje — gydytojas
genetikas). Atidziai iSnagrin€jus ligos priezastis, jisy paties ar Seimos
jprocius bei ligos simptomus ir jtarus paveldimaja liga, bus pasitlytas, jei
yra prieinamas, genetinis iStyrimas, kuris leis nustatyti konkrecig diagnoze.

Profesionalaus genetinio konsultavimo biitinumas
Kadangi genetinis tyrimas gali labai paveikti Zmones,
kuriems numatoma atlikti tokius tyrimus, primygtinai
patariama kreiptis genetinés konsultacijos. Tokias
paslaugas teikia specialistai, turintys specialy
genetin] i8silavinimg* (*Lietuvoje — gydytojai
genetikai ir medicinos genetikai). Jos apima
objektyvig informacijg, kuri padés jums,

o prireikus ir josy Seimai priimti tinkama
sprendimg. Genetines konsultacijos metu bus
atsizvelgta ] jusy situacija bei poreikius ir pateikta
informacija apie visas prieinamas galimybes,
nemeginant paveikti jasy apsisprendimo.

Genetiné konsultacija gali apimti ir profesionalig
psichologing pagalba™ (*Vilniuje tokig pagalbg teikia
Medicinines genetikos centras) prie§ genetinius tyrimus
ir, jei jau apsispresite juos atlikti, po iStyrimo, siekiant padéti

susidoroti (susigyventi ) su nepalankiais genetinio tyrimo rezultatais. Si parama gali bati
suteikta ir Seimos nariams supaZzindinant su tyrimo rezultatais bei juos paaiSkinant. Taigi
genetiné konsultacija palaiko asmenis prie§ genetinj tyrima, jj atliekant ir po jo.

DaZniausios genetinio iStyrimo skyrimo priezastys:

= JUs ar jasy vaikas turi paveldimosios ligos simptomy ir norite Zinoti ligos
diagnoz¢ arba biologines ligos prieZastis.

= Liga perduodama Seimoje per kartas ir jis norite iSsiaiSkinti, ar yra rizika,
kad liga ilgainiui pasireik$ ir jums.

= Paveldimoji liga perduodama jusy Seimoje per kartas arba jus priklausote
asmeny grupei ar populiacijai, kurioje yra padidejusi tam tikros genetines
ligos rizika, ir norite suzinoti, ar galite perduoti Sig ligg savo vaikams.

= JUs ar jasy sutuoktiné turéjo keleta néStumy, kurie nesibaigé normaliu
gimdymu.
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sun Sjek tiek biologijos...

Kiekvieno Zzmogaus kiinas yra sudarytas i$ keleto trilijony (1012) Iasteliy,
kurios yra visy gyvyjy butybiy pamatas. Lastelés sukuria kiino sandara.
Jos paverCia maisto medZiagas energija ir vykdo jvairias specializuotas
funkcijas. To paties tipo lastelés formuoja audinius, o Sie savo ruoZtu
— organus. Esama per 200 skirtingy tipy lasteliy, sudaranCiy raumenis,
nervus, plaucius, $irdj, lyties organus, kraujg ir kt.

Dauguma lgsteliy turi branduolj, kuriame yra sukaupta visa informacija,
reikalinga masy organizmo raidai ir tinkamai veiklai. Informacijos
elementai yra ,,jraSyti“ biologinéje atramoje, vadinamoje DNR

(deoksiribonukleoragstis). Jei DNR

L ASTELE BRANDUOLYS isivaivzdu‘otl.lme kaip ilga sakinj,
apraSantj visg organizma, tai genai

biaty atskiri to sakinio ZodZziai.
Genas dalyvauja vienoje ar daugiau
organizmo funkcijy. Jeigu jis yra
pazeistas ar nevisavertis, tai negali
tinkamai atlikti savo funkcijos.

Geny visuma su kitomis

negeninémis DNR sekomis
sudaro genoma.

Taigi lgsteles
branduolys turi savyje
genoma, kuris ir yra
asmens ,,genetiné prigimtis®.
Kiekvienas vaikas pus¢ savo
genomo geny gauna iS motinos,
puse — i§ tévo, del to genomas daZznai
apibudinamas kaip ,,paveldéjimo atrama®.

CHROMOSOMA

nes chromosomos sudaro
poras: viena pora yra lytiniy

O kaip chromosomos?
Chromosomos, daugiausia
sudarytos 1§ DNR, yra matomos
tik lastelei dalijantis. Zmonés gl s
turi 46 chromosomas, HI‘ H“_N“N“ ““ N“ﬁ“

tiksliau kalbant, 23 jy poras,
s 7 8 9 W 1 B

chromosomy - vadinamy
X ir X moterims bei X ir Y WL L
vyrams — ir 22 poros nelytiniy “n ﬂn ““
chromosomy, kurios Zymimos 13 14 15 X
skaicCiais nuo 1 iki 22.
RANAKE RRRX Kkaa o
16 17 18 19 20 21 22 Y
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smn Ko ieSkoma genetiniu tyrimu?

Genetinis tyrimas yra dalies jasy DNR analizé. Genetinis tyrimas gali padeéti

e nustatyti, ar yra pakites tam tikras genas ar chromosoma. Sis pakitimas,

SO DE kuris daznai vadinamas mutacija, gali paveikti visas organizmo lgsteles ir
AN bati perduotas ateities kartoms.

Tavo genai ir tavo gydytojas

Norint atlikti DNR tyrima, pirmiausia reikia paimti kraujo ar seiliy éminj ir ji pateikti
laboratorijai, kad iStirty. Paprastai laboratorija tyrimy rezultatus raSytine forma pateikia
gydytojui, kuris paskyre tyrimg ir aptars tyrimo rezultatus su jumis.

Pagrindiniai ligy, atsiradusiy dél genetiniy mutacijy, tipai yra trys:

= Chromosomines ligos

Chromosomy anomalijos atsiranda dél to, kad asmuo turi vieng ar daugiau
pakitusiy chromosomy (t. y. chromosomy dalys yra susikeitusios ar triksta
kai kuriy fragmenty arba turi ne 46 chromosomas. Tokia anomalija yra
budinga Dauno sindromui: Sia liga sergantis zmogus turi papildomag 21-3ja
chromosomag ir jo bendras chromosomy skaiCius yra 47.

= Monogeninés ligos

Monogenines ligos atsiranda del vieno atskiro geno pakitimy. Monogeninés
ligos paprastai yra sunkios ir retos. Vis délto pasaulyje nuo jy kencCia
milijonai Zmoniy. Ligos prigimtis priklauso nuo mutavusio geno atliekamos
funkcijos. Kiekvienas Zmogus turi vieno geno dvi kopijas, kuriy mokslinis
terminas yra ,,alelis*“. Vieng alelj vaikas gauna i$ tévo, kitg — i§ motinos.

Kai kuriy monogeniniy ligy atveju yra pakites tik vienas alelis. Taip yra
sergant Hantingtono liga, kuri sutrikdo raumeny koordinacijg ir paZintines
funkcijas.

Kitos monogeninés ligos pasireiSkia tik kai yra

Chromosomos, . .. .. .
turinéios du to pakite du aleliai. Asmuo, turintis vieng
paties geno alelius pakitusj alelj, neserga konkrecCia liga, tik yra

mutacijos neSiotojas. Tai budinga cistinei
fibrozei — létinei ligai, kuri paZeidZia plaucius
ir virSkinamajj trakta. Kai pakites tik vienas
alelis, asmenys neserga, bet yra mutacijos
neSiotojai. Jie yra Zinomi kaip (sveikieji)
neSiotojai. Jiems retai kada pasireiskia ligos
simptomai, taciau dviejy neSiotojy palikuonis
turi 25 proc. rizikos tikimybe paveldéti abi
mutavusio geno kopijas ir todel sirgti.
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= Daugiaveiksnés (kompleksinés) genetinés ligos

Daugiaveiksnes, arba kompleksinés, ligos yra keliy pakitusiy geny, aplinkos
veiksniy ir gyvenimo buado tarpusavio sgveikos rezultatas. Kompleksinés
genetineés ligos — tai tokios labai paplitusios ligos kaip cukrinis diabetas,
daugelis veéZzio formy, bronchineé astma ar Sirdies ligos. Ne taip kaip
monogeninéms ligoms, $io tipo ligoms atsirasti ir vystytis reikia daugelio
geny pokyciy.

Nors genetiniams tyrimams démesio skiriama daug, Siy ligy genetinis
pagrindas vis dar menkai suprastas, o diagnostiniai kompleksiniy ligy
genetiniai tyrimai gali bati klaidinantys arba yra nereikSmingi numatant
galima ligos vystymasi.

Genetiniy tyrimuy tipai

> Diagnostiniai genetiniai tyrimai

Diagnostiniy genetiniy tyrimy tikslas yra nustatyti geneting ligg, kurios simptomai
asmeniui jau yra pasireiSke. Siy tyrimy rezultatai gali bati pagalbus pasirenkant gydymo
taktikg ar sveikatos problemy sprendimo badus. Jie taip pat gali padéeti jveikti diagnostinj
neapibréZtuma — asmuo galiausiai suzinos, kokia liga serga.

> Prognoziniai genetiniai tyrimai

Prognoziniai (ikisimptominiai) genetiniai tyrimai yra atliekami asmenims, kurie galbuat
yra paveldéje liga, bet jiems dar néra jos simptomy. Tyrimy tikslas — nustatyti genetinius
pokycius, numatancius ligos pasireiSkimo rizikg velesniame amZziuje. Si tikimybe gali
jvairuoti reikSmingai — nelygu, koks tyrimas. Tik retais atvejais tyrimu galima nustatyti
didele tikimybe ligai pasireikSti vyresniame amziuje (pvz., toks yra genetinis tyrimas deél
Hantingtono ligos). Ta¢iau daZniausiai tyrimas tik parodo rizikg susirgti tam tikra liga
veéliau, bet negali bati absoliuciai tikslus, nes, be geny, reikSmingi ir aplinkos veiksniai.
Tokie prognoziniai tyrimai yra apibréziami kaip polinkio sirgti tam tikra liga genetiniai
tyrimai.

> NeSiotojy nustatymas

Ligos neSiotojy tyrimas atliekamas siekiant nustatyti asmenis, kurie ,,nes$ioja*“ mutavusj
gena, susijusj su konkrecia liga (pvz., cistine fibroze). Ligos geno neSiotojai paprastai yra
sveiki. TaCiau esama rizikos, kad tam tikra dalis jy vaiky sirgs.

> Farmakogenominé patikra

Farmakogenominiai tyrimai yra atliekami siekiant nustatyti asmeny jautrumg specifiniam
gydymui. Pavyzdziui, vieniems asmenims gydyti gali prireikti didesnés vaisto dozes, o
kitiems — pasireikSti atvirk$tiné reakcija j tam tikrg vaistg.

Galima genetiniy tyrimy nauda

- Kai kuriais specifiniais atvejais genetinis tyrimas gali iSsklaidyti abejones
deél jasy paties ar jasy vaiko ligos. Kai kuriems Zmonéms paSalinti netikruma
yra labai svarbu.

- Genetinis tyrimas gali padéti diagnozuoti geneting ligg ir taikyti gydyma
(kai galima) ar profilaktikos priemones (kai jmanoma).

- Genetinio tyrimo rezultatai gali suteikti naudingos informacijos apie
blsimus néStumus.
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- Kadangi genetinés ligos yra paveldimos, tai informacija apie jisy geneting
bukle gali bati naudinga kitiems Seimos nariams.

Genetines patikros ribotumai ir galimi pavojai

- MedZiagos genetiniam tyrimui paémimas, tyrimo rezultaty laukimas ir
velesnis rezultaty suzinojimas gali sukelti jausmy sumaistj — stresg, nerima,
palengvéjima ar kaltg. Todé€l svarbu turéti omenyje galimas pasekmes jums
ir jasy Seimai nepriklausomai nuo to, zinios bus geros ar blogos.

- Net jei diagnozé bus patvirtinta genetiniais tyrimais, medicininé
intervencija ar gydymas ne visuomet yra galimi.

- Dél jvairiy prieZas¢iy ne visuomet jmanoma uZztikrinti genetinj tam tikros
ligos paaiSkinimg: genetinis testas gali bati neprieinamas ar galbat apskritai
nesukurtas, nes genetine ligos prieZzastis dar nenustatyta.

- Nors kai kuriy ligy genetinis kaip prieZastinis pagrindas jau nustatytas,
taciau dar nejmanoma pasakyti, kaip sunkiai asmuo sirgs ta liga.

- Jisy genetinio tyrimo rezultatai gali atskleisti jasy biologines Seimos
kity nariy geneting informacijg — ty, su kuriais dalijatés kai kuria genetine
informacija, ypac susijusia su genetine rizika sirgti tam tikra liga. Ar kiti
Seimos nariai norés suzinoti Sig informacija?

- Tyrimo rezultatai kartais gali atskleisti Seimos paslaptis, 1§ jy ir apie
asmens biologinius tévus ar jvaikinima.

smn JOsy sprendimas atlikti genetinj tyrimag

Priimti §} sprendima kartais nelengva. Apsisprendimas yra asmeninis.
Kiekvienas zmogus gali laisvai rinktis: atlikti genetinj tyrima ar ne,
bati informuotam apie tyrimo rezultatus ar ne. Todel labai svarbu pries
apsisprendziant gauti labai aiSkig ir visa informacijg bei turéti galimybe
uzduoti visus ropimus klausimus, kurie padéty iSsklaidyti abejones prie§
priimant sprendima.

Vaiky genetiniai tyrimai

Nepilnameciy genetiniai tyrimai visuomet buvo skiriami atsargiai. Paprastai vaikai
ir paaugliai gali bati genetiSkai tiriami tik tuomet, kai nuo tyrimo rezultato priklauso
prevencines ar gydomosios priemones. Jei tyrimas néra skubus (pvz., liga pasireiskia tik
suaugusiems asmenims ir gydymas negali baiti pradétas anksCiau to laiko), tai paprastai jis
atidedamas iki to laiko, kol asmuo galés pats duoti raSytinj sutikima.

PrieS apsispresdami atlikti genetin] tyrimg turétuméte uzduoti jvairiy
klausimy:

= Apie liga:

- K3 mes Zinome apie liga?
- Ar visi 8ig ligg turintys Zmonés serga vienodai?
- Kaip gyvenciau sirgdamas $ia liga?

Laboratoriniai genetiniai tyrimai / Europos Taryba



- Kodel §ia liga sergu as ar mano vaikai?

- Ar yra rizika kitiems Seimos nariams susirgti Sia liga?
- Ar galima Sig ligg gydyti?

- Jei taip, ar gydymas man yra prieinamas?

- Kur galiu rasti daugiau informacijos apie $ig liga?

= Apie genetin] tyrima:

- Ar yra méginio émimo rizika? Jei taip, tai kokia?
- K3 tyrimo rezultatai man pasakys?

- Koks tyrimo rezultaty tikslumas?

- Ar turi bati tiriami kiti Seimos nariai?

- Kaip ilgai teks laukti tyrimo rezultaty?

- Kas pateiks man tyrimo rezultatus?

- Kas turés prieigg prie mano tyrimo rezultaty?

Genetinio tyrimo rezultatai yra subtiliis asmeniniai duomenys

apie jisy ,,biologini gyvenimg“. Todél jie turi biiti vertinami kaip
konfidencialiis.

Negana to, asmenims, kurie apsisprendZia atlikti genetini tyrimg,
primygtinai patariama reikalauti pagalbos (genetinio konsultavimo),
kad buty tinkamai suvokta to tyrimo prasmeé ir isvados.

= Kiti tiesiogiai susije klausimai:

- Ar tyrimo rezultatai turés pasekmiy kitiems mano Seimos nariams?

- Jei taip, ar man reikéty i§ pradZiy aptarti tyrima su jais?

- Koks galéty bati rezultaty emocinis poveikis man ir mano Seimai?

- Kam a$ turéCiau pasakyti apie tyrimo rezultatus?

- Ar gausiu raSyting informacijg apie tai, kg mes aptaréme?

- Kas gali padeti paaiSkinti tyrimo rezultatus mano vaikui ir (ar) giminéms,
jei to pageidauciau?

- Ar $iy rezultaty perdavimas kitiems asmenims yra privalomas? Jei taip,
tai kam?

- Ar esama paramos tarnyby ar pacienty organizacijy, } kurias galéCiau
kreiptis?

- Kokie yra kiti sveikatos priezitros specialistai, j kuriuos galiu kreiptis?

snn Genetinis tyrimas tiesiai vartotojui

Pastaraisiais metais padaugejo genetiniy tyrimy, kurivos reklamuoja ir(ar)
parduoda internete organizacijos, nesusijusios su oficialia asmens sveikatos
priezidra.

Kokios tai bendroves?

I8 tikryjy daugelis bendroviy, kurios parduoda Siuos testus, leidZia juos
pirkti internetu, panasSiai kaip knygas ar kompaktines plokSteles. Dauguma
Siy bendroviy, reklamuodamos ir siilydamos genetinius tyrimus, daZniausiai
nesitaria su sveikatos priezitros specialistais.
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Del ko yra tiriama?

Siy bendroviy parduodami
testai apima kai kuriuos
patvirtintus laboratorinius
tyrimus, kuriuos
gali rekomenduoti

ir jasy gydytojas,
taciau sitlomi ir tie
laboratoriniai tyrimai,
kurie dar néra aprobuoti
atitinkamy sveikatos
priezidros institucijy arba,
manoma, yra netinkami
sialyti visuomenei.

K3 turite Zinoti apie laboratorinius tyrimus, parduodamus
tiesiai vartotojui:

=« Manoma, kad daugelis laboratoriniy genetiniy tyrimy, parduodamy
tiesiai vartotojui, néra tinkami naudoti sveikatos priezidros sistemoje. Tai
nereiskia, kad Sio tyrimo kokybé ir naudingumas nebuvo jrodyti. Dauguma
Siy laboratoriniy tyrimy rezultaty neleidZia pasakyti, ar jOs susirgsite tam
tikra liga ir kokio sunkumo ji bus. Kaip jau buvo pabréZta, didZioji dauguma
ligy yra tik iS dalies nulemtos jisy geny. Svarbus ir kiti veiksniai: jasy ligos
istorija, gyvenimo budas ir aplinka.

= UZsakyti laboratorin] genetinj tyrima yra ne tas pat, kas uzsakyti knyga.
Taip pat visuomet svarbu pirmiausia apgalvoti galimas pasekmes jums ir
jusy Seimos nariams, jeigu jums bus pateikti tyrimy rezultatai.

« Laboratoriniai genetiniai tyrimai vaikams visuomet turi biiti numatomi
labai atsargiai (Zzidrekite skyrelj apie vaiky laboratorinius genetinius
tyrimus). Primygtinai rekomenduojama neatlikti jokiy genetiniy tyrimy
vaikams uz esamos sveikatos priezitros sistemos riby.

= Daugelis tokiy bendroviy vykdo savo veikla be medicinos specialisty
priezidros ir be tiesiogines paciento ir gydytojo saveikos. Pasikalbekite
su savo gydytoju, ar Sis laboratorinis tyrimas gali suteikti naudingos
informacijos apie jusy sveikatg. Prie§ pirkdami laboratorinj tyrima
jsitikinkite, kad suprantate $io tyrimo privalumus ir trakumus.

= Paklauskite, kas atsitiks su jasy tyrimo meéginiu ir kaip bus apsaugotas
jasy meéginio slaptumas ir jo informacija. Paklauskite, ar informacija apie
jus bus paskleista kitoms bendrovéms ar moksliniy tyrimy organizacijoms.

= Jeigu uZsisakéte tiesiai vartotojui parduodamg laboratorinj genetinj
tyrimg, prieS priimdami su sveikata susijusius sprendimus pasitarkite su
savo gydytoju.
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Daugiau informacijos apie laboratorinius genetinius tyrimus:
» http://www.eurogentest.org/patient/

EuroGentest parenge serija lapeliy, kuriuose pateikiama informacija pacientams ir jy
Seimos nariams genetikos ir laboratoriniy genetiniy tyrimy klausimais.

» http://www.orpha.net/

Orphanet’e yra pateikiamos duomeny bazés apie retgsias ligas, naSlaitélinius vaistus,
ekspertinius centrus, diagnostinius laboratorinius tyrimus, pacienty organizacijas...

Cia yra ir lietuviSki puslapiai, kuriuose rasite informacijos apie Sios srities veikla
Lietuvoje.

» http://www./santa.lt/
» http://www.genetikosklinika.lt/
» http://www.geneticahumana.lt/
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Apie kg Sis dokumentas ?

Sio informacinio dokumento tikslas yra pateikti objektyvig informacija apie laboratorinius
genetinius tyrimus, ypac juy prigimtj ir galimas rezultaty prasmes. Dokumente pateikiami skirtingi
galimy laboratoriniy tyrimy tipai, jy taikymas medicinoje ir jais remiantis gautos informacijos
reikSmingumas bei apribojimai.
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