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Testy genetyczne dla
celow zdrowotnych

Wszyscy odziedziczyliSmy unikalng kombinacj¢ gendw od naszych rodzicow.

Ten szczegdlny uktad wraz z rdéznorodnymi czynnikami srodowiskowymi

oddziatujacymi w ciggu naszego zycia jest przyczyng roznic miedzy

ludzmi pod wzgledem wygladu, wrazliwosci na rdzne leki, podatnosci
na choroby itp.

ludzkiego genomu i poznawania
zawartych w nim informacji. Wszelkie
badania laboratoryjne wykonywane w
celu uzyskania wgladu w informacje
genetyczng jednostki zwane sg testami
genetycznymi.

Nalezy pamigetad, 7 ew przypadku zdecydowanej wigkszosci chorob,
Twoje geny tylko czesciowowptywajg na ryzyko zachorowania.
Czynniki takie jak przebyte choroby, styl Zycia i Srodowisko rowniez
odgrywajq tutaj istotng role.

Celem tej broszury jest przekazanie podstaw wiedzy na temat genetyki
i jej wplywu na nasze zdrowie, jak rOwniez wyjasnienie czym sg testy
genetyczne.
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smn W jakich okolicznos$ciach stosuje sie testy genetyczne?

Testy genetyczne wykonywane dla celowmedycznych moga dostarczy¢
informacjiistotnych dla zdrowia cztowieka. Istnieje wiele przyczyn, dla
ktorych wykonuje si¢ medyczne testy genetyczne. Jezeli Twoj lekarz
podejrzewa u Ciebie jaka$ chorobg genetyczng, moze skierowal Cig
do lekarza specjalisty, zajmujacego si¢ badaniem, diagnozowaniem i
ewentualnym leczeniem osob, u ktorych jest podejrzewana lub ktore maja
chorobe genetyczng. Oceni on doktadnie tlo Twojej choroby, jej wszelkie
indywidualne i rodzinne uwarunkowania oraz wystepujace u Ciebie objawy.
5 Jezeli bedzie podejrzewat u Ciebie jaka$ chorobe genetyczng, w miarg
(79} o0 mozliwosci zaproponuje Ci wykonanie odpowiedniego testu genetycznego,
Tt jezeli takowy istnieje. Test ten moze pomdc w postawieniu ostatecznej
diagnozy.

Potrzeba fachowej porady genetycznej

Ze wzgledu na mozliwe konsekwencje testow genetycznych,
osoby rozwazajace ich wykonanie powinny skorzystat z
porady genetycznej. Udzielana jest ona przez lekarzy
specjalistow; poprzez przekazanie obiektywnej
informacji porada ma utatwi¢ Tobie, a w razie
potrzeby rowniez Twojejrodzinie, podjgcie stosownej
decyzji. Specjalista udzielajacy porady genetycznej,
uwzgledniajac Twoja sytuacje 1 potrzeby, dostarczy
informacji o dostepnych dla Ciebie mozliwosciach,

bez wptywania na Twoja decyzje. W ramach porady
genetycznej mozesz uzyskac fachowe wsparcie,
ktore pomoze Ci podja¢ Swiadomg decyzje dotyczaca
poddania si¢ testowi, zas juz po wykonaniu testu
genetycznego umozliwi wtasciwe zrozumienie jego
wynikow. Porada 1 wsparcie moze rdwniez objac cztonkow
Twojej rodziny. Zatem poradnictwo genetyczne stanowi wsparcie dla
0sob przed, w trakcie i po wykonaniu testu genetycznego.

Najczestsze przyczyny skierowania na testy genetyczne

« Ty lub Twoje dziecko macie objawy choroby, a test ma za zadanie
utatwienie postawienia diagnozy lub zidentyfikowanie biologicznej
przyczyny tej choroby.

= W Twojej rodzinie wystepuje choroba genetyczna i cheesz si¢ dowiedzie¢
o ryzyku wystgpienia jej u Ciebie

=« W Twojej rodzinie wystepuje choroba genetyczna lub nalezysz do grupy
lub populacji o zwigkszonym ryzyku danej choroby i checesz si¢ dowiedziec,
czy Twoje dzieci moga odziedziczy¢ po Tobie t¢ chorobeg.

= Macie w swym zwigzku histori¢ poronien.
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»nx Mata powtdrka z biologii...

Kazdy ludzki organizm sktada si¢ z biliondOw komorek, podstawowych
elementow budulcowych wszystkich istot zywych. Komorki zapewniajg
organizmom ich strukture. Przetwarzajg sktadniki odZzywcze pozywienia
w energi¢ oraz wykonuja rozne wyspecjalizowane funkcje. Komorki tego
samego rodzaju tworzg tkanki, ktore z kolei buduja organy. Ponad 200
roznych typow komorek stanowi budulec migsni, nerwow, ptuc, serca,
narzadow rozrodczych, krwi, itd.

Wiekszos¢ komorek posiada jadro, w ktdorym przechowywana jest
cata informacja dotyczgca rozwoju i prawidtowego funkcjonowania
organizmu. Cata ta informacja
F zapisana jest na biologicznym
KOMORKA JADRO nosniku zwanym DNA (kwas
deoksyrybonukleinowy). Jezeli
DNA pordéwna¢ do diugiego zdania
opisujacego caly organizm, geny
sa jak poszczegdlne stowa w
tym zdaniu. Gen zaangazowany
jest w jedng lub wiele funkcji
organizmu. Jezeli zostanie
zniszczony lub uszkodzony nie
moze spelniaC swojej roli.
Zestaw wszystkich
gendOw obecnych w
jadrze komorkowym

to inaczej genom.

CHROMOSOM

Jadro komorkowe zawiera wigc
genom, ktory stanowi ,,genetyczny
szyfr” kazdego cztowieka. Kazde
dziecko otrzymuje po potowie swego
genomu od kazdego z rodzicow, stad genom

czgsto zwany jest ,,noSnikiem dziedzicznoSci”.

a doktadniej 23 pary, bo
chromosomy w komorkach

A co z chromosomami?
Chromosomy to struktury
widoczne wylacznie w trakcie
podziatukomorki,zbudowane i T
gtownie z DNA. Ludzie HI‘ H“'N“N“ ““ Ni‘ﬁ“
12

maja 46 chromosomow,
6 7 8 9 10 1

wystepuja parami: jedna para
chromosoméw ptci — X i X u
kobiet, X 1 Y u mezczyzn- oraz “n ﬂn ““
22 pary pozostatych chromosomow 3 3 18 X

(zwanych autosomami), ktore

ponumerowane zostaty od 1 do 22. ﬂ“ i‘ii‘i i'ii'i ““ ﬂﬁ hﬁ gt B

17 18 19 20 21 22 Y
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smn Co to jest test genetyczny?

Test genetyczny to analiza czgSci Twojego DNA. Test moze pomdc w
e ustaleniu, czy doszto do zmian w obrebie okreslonego genu lub chromosomu.
(DD E Taka zmiana, nazywana mutacjag, moze byl obecna we wszystkich
s komorkach organizmu i by¢ przekazywana na kolejne pokolenia.

Twoje geny i Twoj lekarz

Celem zbadania DNA pobierana jest probka krwi lub §liny, ktora dalej przekazywana jest
do laboratorium. Wyniki z reguly przesylane sa do lekarza kierujacego, ktory powinien
doktadnie Ci je wyjasnic.

Znamy trzy zasadnicze rodzaje schorzen, bedacych skutkiem mutacji
genetycznych:

= Zaburzenia chromosomowe

Anomalie chromosomowe polegaja na tym, ze osoba ma jeden lub kilka
nieprawidtowych chromosomow (np. zawierajacych fragmenty wymienione
z innymi chromosomami lub charakteryzujacych si¢ brakiem jakiegos
fragmentu) lub gdy liczba chromosomdéw w komorce jest r6zna od 46. Na
przyktad, u osdb z zespotem Downa wystepuje dodatkowy chromosom pary
21, co w sumie daje 47 chromosomdéw w komorce.

= Choroby jednogenowe

Choroby jednogenowe sg wynikiem zmiany w pojedynczym genie.
Wiekszos¢ z nich to powazne, cho¢ rzadko wystgpujace choroby, jednakze
w sumie dotykajace miliony ludzi na calym Swiecie. Natura schorzenia
zalezy od tego jakie funkcje organizmu zostaja zaburzone w wyniku mutacji
genu. U ludzi geny wystepuja w dwoch kopiach, zwanymi ,,allelami”. Jeden
allel genu dziedziczony jest po ojcu, drugi po matce.

Niektore choroby jednogenowe sg skutkiem zmiany tylko w jednym allelu.
Tak jest np. w przypadku choroby Huntingtona, ktéra uposledza koordynacje

Chromosomy z migSniowa i funkcje poznawcze chorego.
dwoma allelami

tego samego genu

Inne choroby jednogenowe rozwijaja si¢ jedynie,

gdy zmienione sg oba allele danego genu . Osoby .
z jednym zmienionym allelem nie choruja, a
jedynie przenoszg mutacje. Tak np. dzieje si¢
w przypadku mukowiscydozy, przewleklej
choroby ptuc i1 uktadu pokarmowego. Kiedy

zmianie ulega tylko jeden allel danego genu,

osoby takie nie choruja, tylko sa nosicielami
mutacji. Nazywamy ich zdrowymi nosicielami.
Nosiciele na ogdél! nie maja zadnych .
objawow choroby. Jezeli jednak para .

nosicieli ma ze sobg potomstwo, to istnieje
25% ryzyko, ze ich dziecko odziedziczy
dwie kopie zmutowanego genu (allele) 1
skutkiem tego bedzie chore.
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= Choroby kompleksowe

Choroby kompleksowe sg skutkiem kombinacji kilku zmian genetycznych,
czynnikdw srodowiskowych i stylu zycia. Do takich chorob zalicza sig¢
powszechne choroby, takie jak cukrzyca, wigkszo$¢ nowotwordw, astma,
choroby serca. W przeciwienstwie do choréb jednogenowych, za ich
powstawanie i przebieg odpowiedzialnych jest wiele roznych genow.

Mimo, ze od lat choroby kompleksowe stanowig obiekt intensywnych
badan naukowych, genetyczna komponenta takich powszechnych chorob
ciggle jest stabo poznana. Testy genetyczne na choroby kompleksowe sg z
reguly mato precyzyjnie, a czgsto sa wrecz nieistotne dla przewidywania
mozliwoSci zapadnigcia na taka chorobg.

Rodzaje testow genetycznych

>Testy diagnostyczne

Testy diagnostyczne stosowane sg celem zdiagnozowania choroby genetycznej u osoby, u ktorej
wystepuja objawy chorobowe. Wyniki takiego testu moga pomoc w podjeciu decyzji odnosnie
prowadzenia osoby chorej, leczenia itd. Moga rozwiac niepewnosci odnosnie rozpoznania,
umozliwiajac ostateczne poznanie przyczyny objawOw chorobowych.

>Testy prognostyczne

Testy prognostyczne wykonuje si¢ u 0sob, u ktorych objawy chorobowe jeszcze nie wystapity.
Celem tych testow jest wykrycie zmian genetycznych zwigkszajacych ryzyko wystgpienia
choroby w pdzniejszym wieku. Testy takie mogg znacznie r6zni¢ si¢ swoja zdolnoscig
prognostyczng. W rzadkich przypadkach test prognostyczny moze wskaza¢ na wysokie
prawdopodobienstwo wystapienia choroby w przysztosci (np. test na chorob¢ Huntingtona).
Wigkszos¢ tych testow jedynie orientacyjnie okresla ryzyko zapadnigcia na chorobe genetyczng
w pdzniejszym wieku, nie dajac odpowiedzi jednoznacznej, gdyz obok genow istotny wptyw na
to maja rowniez czynniki Srodowiskowe. Ten rodzaj testow prognostycznych zwany jest rowniez
testami podatnosci.

>Testy na nosicielstwo

Testy na nosicielstwo pozwalajg zidentyfikowaC osoby ,,noszace” zmutowany allel genu, ktory
zwigzany jest z konkretng chorobg (np. mukowiscydoza). Nosiciele z reguty nie wykazuja
objawow choroby. Jednakze istnieje ryzyko, ze ich dzieci beda dotknigte choroba.

>Testy farmakogenomiczne

Testy farmakogenomiczne wykonuje si¢ celem ustalenia indywidualnej wrazliwosci na swoiste
leczenie. Niektore osoby moga wymagac wyzszych dawek okreslonego leku, zas inne mogg by¢
narazone na skutki uboczne stosowania okreslonych lekow.

Dlaczego warto wykonywac testy genetyczne?

- W odniesieniu do okreslonych chordb test genetyczny moze pomoc w
jednoznacznym ustaleniu rozpoznania. Dla niektorych osdb ostateczne
wyzbycie si¢ takiej niepewnosci jest niezwykle wazne.

- Test genetyczny moze pomdc nie tylko ustali¢ rozpoznanie, ale takze okresli¢
sposob leczenia (jesli jest dostepne) lub podjaé srodki zapobiegawcze (jesli sg
dostepne).

- Wyniki testu genetycznego moga okazac si¢ istotne w odniesieniu do kolejnych cigz.
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- W zwiazku z tym, ze choroby genetyczne na ogdt sa dziedziczne, informacja
o Twojej charakterystyce genetycznej moze byc¢ istotna takze dla czlonkow
Twojej rodziny.

Ograniczenia 1 mozliwe ryzyko zwigzane z testami genetycznymi

- Poddanie si¢ testowi genetycznemu, oczekiwanie na wyniki, a nastgpnie
samo zapoznanie si¢ z nimi moze powodowac catg game roznorodnych emocii,
jak napigcie, lek, poczucie ulgi lub winy.

Wazne, zeby przewidzie¢ mozliwe skutki, zarobwno ztych jak i dobrych
wiadomosci, tak dla Ciebie jak i Twojej rodziny.

- Nawet jezeli rozpoznanie choroby genetycznej zostanie potwierdzone testem
genetycznym, moze si¢ okazac, ze leczenie nie jest osiggalne.

- Wyjasnienie danej choroby od strony genetycznej moze, z wielu powodow,
nie by¢ mozliwe: odpowiedni test moze byC nieosiggalny lub jeszcze w ogole
nieopracowany, jezeli genetyczne podstawy schorzenia nie zostaty dotad
zidentyfikowane.

- W przypadku niektorych chordb, mimo ze defekt genetyczny zostat w petni
zidentyfikowany, nie jest mozliwe przewidzenie ci¢zkosci jej przebiegu.

- Wyniki Twojego testu genetycznego moga ujawnic fakty istotne dla cztonkow
Twojej biologicznej rodziny, z ktorymi dzielisz przeciez pewna pule genow. W
szczegblnosci moze byc to ryzyko zapadnigcia na okreslong chorobe. Czy inni
czlonkowie rodziny chcieliby poznac te fakty?

- Czasami testy genetyczne mogg ujawni¢ pewne rodzinne tajemnice dotyczace
np. ojcostwa czy adopcji.

sms Twoja decyzja o poddaniu sie testowi genetycznemu

To moze byC trudna decyzja 1 bardzo osobisty wybor. Kazdy ma prawo sam
zdecydowac o wykonaniu u niego testu genetycznego, jak rowniez o tym czy
ma by¢ poinformowany o jego wynikach, czy tez nie. Stad jest tak istotne,
zebys uzyskat catoSciowq i zrozumiaty informacje oraz zZebys miat mozliwosé
wyjasnienia wszelkich problemow tak, zeby podejmowaé decyzje po pozbyciu
sie¢ wszelkich watpliwosci.

Testy genetyczne u dzieci

Do testow genetycznych u dzieci zawsze nalezy podchodzié z duza ostroznoscig. Zwykle
testy genetyczne wykonuje si¢ u dzieci i mtodziezy jedynie, gdy od wynikow tych testow
zalezy decyzja o pilnym podjeciu odpowiedniej profilaktyki lub stosownego leczenia. W
przypadku gdy wykonanie testu nie jest sprawg tak pilna (np. gdy choroba ujawnia si¢ dopiero
w wieku dorostym, a wczesniej i tak nie ma mozliwosSci zastosowania jakiegokolwiek
leczenia), odracza si¢ jego wykonanie do momentu, gdy osoba zainteresowana osiaggnie
wiek, kiedy bedzie w stanie sama podjac Swiadomg decyzje w tym wzgledzie.

Przed podjeciem decyzji o wykonaniu testu genetycznego zawsze powinienes
uzyskacC stosowne informacje:
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= O chorobie:

- Co wiadomo o samej chorobie?

- Czy wszyscy chorzy na te chorob¢ majg takie same objawy?

- Jak mozna zy¢ z tg chorobg?

- Dlaczego ja lub moje dziecko choruje na t¢ chorobe?

- Czy ryzyko choroby dotyczy rowniez innych cztonkow rodziny?
- Czy te chorobe da si¢ leczy¢?

- Jezeli tak, to czy leczenie takie jest dla mnie osiggalne?

- Gdzie moge znalez¢ wigcej informacji dotyczacych tej choroby?

= O samym teScie:

- Czy test wigze si¢ z jakims ryzykiem? Jesli tak, to z jakim?

- Czego dowiem si¢ z wyniku testu?

- Na ile pewne bedg uzyskane wyniki?

- Czy inni cztonkowie rodziny rOwniez powinni poddac si¢ testowi?
- Po jakim czasie poznam wyniki testu?

- Od kogo uzyskam informacj¢ o wynikach?

- Kto bedzie miat dostgp do moich wynikow testu?

Wyniki testu genetycznego to wrazliwe dane osobowe bedgce
elementem Twojej , prywatnosci biologicznej”. Stad nalezy je
traktowac jako dane poufne.

Ponadto, osoby ktore zdecydowaty sie na test genetyczny koniecznie
powinny skorzysta¢ z fachowej porady genetycznej, celem zapewnienia
sobie wtasciwego zrozumienia jego wynikow i ich znaczenia.

= Inne istotne pytania:

- Czy wyniki mojego testu genetycznego beda miaty jakies skutki dla
pozostatych cztonkow rodziny?

- Jedli tak, to czy najpierw nie powinienem przedyskutowaé z nimi tej kwestii?

- Czy wyniki testu mogg spowodowac skutki emocjonalne u mnie i cztonkow
rodziny?

- Komu powinienem powiedzie¢ o wynikach testu?

- Czy uzyskam informacj¢ o tescie i jego wynikach w formie pisemnej?

- Jezeli zaistnieje taka potrzeba, kto pomoze objasni¢ wyniki testu moim
dzieciom i/lub krewnym?

- Czy moje wyniki testu mogg zosta¢ komus ujawnione? Jesli tak, to komu?

- Czy istnieja jakie$ organizacje wspierajace pacjentdw, z ktorymi mogtbym
si¢ skontaktowac?

- Czy powinienem si¢ skontaktowal jeszcze z kims, kto profesjonalnie
zajmuje si¢ takimi problemami?

snm Testy genetyczne oferowane bezposrednio odbiorcy
(,wprost do odbiorcy”)

Ostatnio notuje si¢ znaczny wzrost liczby testow genetycznych oferowanych przez
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internetprzez firmy funkcjonujace
poza systemem opieki
zdrowotnej.

Co to za firmy?

W rzeczywistosci wiele

z firm oferujacych testy
genetyczne przez internet,
reklamuje i sprzedaje

je jak ksiazki czy ptyty.
Wigkszos¢ z tak dziatajacych
firm na og6t oferuje testy
genetyczne bez porozumienia z
lekarzem.

Jakie testy oferuja?

Wsrod testow sprzedawanych przez te firmy

bywaja dobrze sprawdzone testy, na ktdre moze

skierowac¢ Ci¢ rowniez Twoj lekarz. Jednakze firmy te oferuja

rowniez testy, ktore dotad nie zostaty wtasciwie sprawdzone, albo ktore nie
spetniajg kryteriow pozwalajacych na ich szerokie stosowanie. WigkszoS¢
firm oferuje testy genetyczne majace ocenia¢ ryzyko zapadnigcia na okreslone
choroby powszechne (patrz powyzej).

Co powinienes wiedzie¢ o testach genetycznych,,wprost do odbiorcy”’:

= Wiele testow sprzedawanych bezposrednio odbiorcy uwazanych jest za nie
wystarczajaco sprawdzone, zeby je stosowaé w opiece medycznej. Oznacza to,
ze ich jakos¢ i uzytecznos¢ nie zostata wtasciwie wykazana. Wyniki wigkszoSci
tych testow nie okreslaja konkretnie mozliwosci zapadnigcia na dang chorobe,
czy ciezkosci jej przebiegu. Jak to podkreslono juz powyzej, dla znacznej
wigkszoSci chorob geny stanowig tylko czgs$¢ przyczyn je wywotujacych. Inne
czynniki, takie jak choroby przebyte w przesztosci, styl zycia oraz czynniki
srodowiskowe rowniez odgrywaja istotng role.

» ZamOwienie testu genetycznego to nie to samo co zamoOwienie ksigzki. Zawsze
koniecznie trzeba rozwazy¢ mozliwe konsekwencje testu genetycznego, tak dla
Ciebie, jak i Twojej rodziny.

= Testy genetyczne u dzieci powinny by¢ stosowane z wielkg ostroznos$cig
(patrz ramka "Testy genetyczne u dzieci"). Zaleca si¢ nie wykonywa¢ zadnych
testOw genetycznych u dzieci poza systemem opieki zdrowotne;.

= Wiele firm dziata bez stosownego nadzoru medycznego i nie zabezpieczajac
bezposredniego kontaktu pacjent-lekarz. Porozmawiaj z lekarzem, czy
dany test moze faktycznie odpowiedzie¢ na nurtujgce Ci¢ pytania odnoSnie
Twojego zdrowia. Upewnij si¢, ze rozumiesz wady i zalety takiego testu zanim
zdecydujesz si¢ na jego kupno.
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= Ustal co stanie si¢ z Twoja probka oraz jak zapewnione zostanie
bezpieczenstwo tej probki oraz poufnos¢ Twoich wynikdw. Dowiedz sig, czy
informacje o Tobie nie zostang udostgpnione innym firmom czy instytucjom?

« Jesli zamodwites test genetyczny oferowany bezposrednio odbiorcy,
porozmawiaj z lekarzem zanim podejmiesz jakiekolwiek decyzje dotyczace
Twego zdrowia.

Wigcej informacji o testach genetycznych znajdziesz na:
» http://www.eurogentest.org/patient/

EuroGentest opracowat seri¢ broszur informacyjnych dotyczacych genetyki 1 testow
genetycznych.

» http://www.orpha.net/

Orphanet opracowuje bazy danych dotyczace chorob rzadkich, lekow sierocych,osrodkow
referencyjnych, testow diagnostycznych, organizacji pacjentow, ...
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O czym jest ta broszura ?

Ten informator ma za zadanie dostarczyC obiektywnych informacji o testach genetycznych,
uwzgledniajac ich nature oraz powodowane przez nie skutki. Przedstawia rdozne rodzaje
dostepnych testow genetycznych, ich zastosowanie w praktyce medycznej oraz ich zakres i
ograniczenia informacji, jakie mozna z nich uzyskac.
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Ramowego Unii Europejskiej oraz przez Europejskie Towarzystwo Genetyki Cztowieka.
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