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Noi toti am mostenit o combinatie unica de gene de la parintii nostrii. Aceasta

consitutie originala si influentele, de-a lungul vietii, a factorilor de mediu

variati, explica diferentele dintre o persoana si alta din punctul de vedere al

aspectului fizic, al sensibilitatii la anumite tratamente, a susceptibilitatii
pentru anumite boli, etc.

Progresele stiintifice ne permit astazi sa
exploram genomul uman si sa obtinem
informatii valoroase din analiza lui.
Orice test de laborator, realizat cu
intentia de a obtine informatii despre
aspecte specifice ale statusului genetic al
unui individ, este un test genetic.

Este important sd reamintim cd pentru marea majoritate

a afectiunilor, genele dumneavoastrd influenteazd doar partial
riscurile dumneavoastrd de a dezvolta acele afectiuni. Factori
ca istoricul dumneavoastrd medical, stilul dumneavoastrd de viatd
si mediul in care trditi, au de asemenea un rol important.

Acest document a fost conceput pentru a va furniza informatii generale despre
genetica si influentele ei asupra sanatatii noastre, precum si pentru a fi un ghid
in intelegerea testarii genetice.

Teste genetice pentru probleme de sanatate/ Consiliul Europei



sms |n ce circumstante se indicd o testare genetica?

Un test genetic efectuat din motive medicale poate furniza informatii
importante pentru sanatatea unei persoane. Testarea genetica are indicatii
variate. Daca medicul dumneavoastra considera ca puteti avea o afectiune cu
0 componenta genetica, ar putea sa va recomande sa fiti consultat de un medic
specializat Tn investigarea, diagnosticul si tratamentul persoanelor care au,
sau sunt suspectate a avea o problema genetica. [storicul dumneavoastra
medical, simptomele si cauzele afectiunii dumneavoastra, precum
si istoricul medical al familiei dumneavoastra vor fi evaluate cu mare
¢ s atentie. Daca se suspecteaza o afectiune genetica specifica, va va fi propusa

LS’ efectuarea unui test genetic (daca acesta este valabil), cu intentia de a stabili
LA un diagnostic definitiv.

Necesitatea sfatului genetic profesionist

Testarea genetica poate avea un impact serios asupra persoanelor
carora li s-a indicat un test genetic si de aceea ele sunt
indrumate mai intai pentru sfatul genetic. Sfatul
genetic este acordat de profesionisti special pregatiti
si implica o informare obiectiva care va va ajuta pe
dumneavoastra si familia dumneavoastra, sa luati

o decizie. Sfatul genetic va lua in considerare
situatia si necesitatile dumneavoastra si va
va furniza informatii despre toate optiunile
care sunt valabile pentru dumneavoastra, fara

a incerca sa va influenteze decizia. Serviciile

de sfat genetic pot sa implice si acordarea de
suport profesional psihologic inainte si, daca decideti
sa efectuati testul genetic, si dupa testare, pentru a va
ajuta sa Intelegeti implicatiile rezultatului testarii.
Acest suport psihologic poate include comunicarea si
explicarea rezultatelor testarii si pentru membri familiei
dumneavoastra. Sfatul genetic ofera suport persoanelor
inainte, in timpul si dupa testarea genetica.

Motive comune pentru a considera efectuarea unui test genetic:

« Dumneavoastra sau copilul dumneavoastra aveti simptome ale unei
afectiuni si doriti sa aflati un diagnostic sau sa identificati cauza biologica a
afectiunii

= O afectiune genetica este prezenta in familia dumneavoastra si doriti sa aflati
care sunt riscurile dumneavoastra de a dezvolta acea afectiune de-a lungul
vietii.

« O afectiune genetica este prezenta in familia dumneavoastra sau
apartineti unui grup populational care are un risc crescut pentru o
anumita afectiune genetica, si doriti sa aflati daca puteti transmite sau nu
aceasta afectiune copiilor dumneavoastra

=« Dumneavoastra sau partenerul dumneavoastra ati avut mai multe sarcini
care nu au ajuns la termen.
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smm Pytinad biologie

Fiecare corp uman are cateva miliarde de celule, caramizile de baza care
construiesc toate fiintele vii. Celulele asigura structura corpului. Ele transforma
elementele nutritive din alimente in energie si indeplinesc simultan functii
specializate. Celule de acelasi tip formeaza tesuturi iar tesuturile formeaza organe.
Exista mai mult de 200 de tipuri diferite de celule care alcatuiesc muschii, nervii,
plamanii, organele sexuale, sangele, etc.

Majoritatea celulelor au un nucleu in care este depozitata toata
informatia necesara pentru dezvoltarea si functionarea adecvata a
organismului. Informatia este “scrisa” intr-un suport biologic numit

ADN (acid deoxyribonucleic). Daca ADN
este ca o propozitie lunga care descrie
complet un organism, genele sunt
ca si cuvinte separate in aceasta
propozitie. O gena este implicata
in una sau mai multe functii in
organism. Daca este deficienta sau
inactiva, nu mai poate sa asigure
functiile respective. Intregul
set de gene al unui organism
formeaza genomul.

NuCLEUL

Nucleul unei celule
contine genomul,
acesta definind
caracteristicile genetice
ale unui individ, reprezentand
“make-up-ul genetic”. Fiecare
copil primeste jumatate din genomul
sau de la fiecare parinte, de aceea genomul
mai este definit si ca “suportul ereditatii”.

CroMOZOM

Ce sunt cromozomii?
Constituiti in principal din ADN,
cromozomii sunt vizibili doar
1 2 3

in timpul diviziunii celulare.

Oamenii au 46 de cromozomi
organizati in 23 de perechi:
o pereche de cromozomi

4 3
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sen Ce urmareste sa identifice un test genetic?

Un test genetic este o analiza a unei parti din ADN-ul dumneavoastra. Un
test genetic poate ajuta in a determina daca exista o modificare intr-o anumita
o gena sau un anumit cromozom. Modificarea, numita mutatie, poate afecta
P b S toate celulele din organism si poate fi transmisa la generatiile urmatoare.

Genele dumneavoastra si medicul dumneavoastra

Pentru a studia ADN este nevoie ca o proba de sange sau saliva sa fie recoltata si trimisa la
laborator. Laboratorul trimite un rezultat scris catre medicul care a prescris testul si acesta 1l
va discuta ulterior cu dumneavoastra.

Exista trei tipuri principale de boli cauzate de o mutatie genetica:

= Boli cromozomiale

Anomaliile cromozomiale apar atunci cand o persoana are unul sau
mai multi cromozomi afectati (ex. cromozomi care au schimbat fragmente
intre ei, o parte lipsa dintr-un cromozom) sau nu are 46 de cromozomi.
Acesta este cazul particular al persoanelor cu sindrom Down, care au o
extra copie a cromozomuliui 21, cu un total de 47 de cromozomi.

= Boli monogenice

Bolile monogenice sunt rezultatul unei modificari aparute Intr-o singura
gend. Bolile monogenice sunt severe si rare, totusi afecteaza milioane de
oameni in intreaga lume. Caracteristicile bolii depind de functiile genei cu
mutatie. Toti oamenii au doua copii ale fiecarei gene- termenul stiintific este
“alele”.O alela se mosteneste de la mama si cealalta de la tata.

Unele boli monogenice sunt determinate de modificarea unei singure gene.
Acesta este cazul bolii Huntington, o boalad care afecteaza coordonarea
musculara si functiile cognitive.

Cromozomi cu
doud alele ale =
aceleasi gene alele sunt modificate. Persoanele cu doar o .

Alte boli monogenice apar doar cand ambele

alela modificata nu dezvolta boala dar poarta
mutatia. Acesta este cazul fibrozei chistice,
a boald cronica care afecteaza plamanii si
sistemul digestiv. Atunci cand doar o alela
este mutata, persoanele respective nu sunt
bolnave dar sunt purtatoare ale mutatiei si sunt
numite purtdtori sanatosi. Purtatorii au foarte rar
simptome ale bolii dar, daca doi purtatori au un
copil impreuna, existda o sansa de 25% ca
acesta sa mosteneasca doua copii mutate ale

asir ® © o ©
genei si sa dezvolte boala. ﬂ ﬂ m
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= Boli genetice complexe

Bolile genetice complexe sunt rezultatul interactiunii dintre modificari ale
catorva gene Tn combinatie cu factorii de mediu si stilul de viata. Bolile
genetice complexe includ boli comune ca diabetul, majoritatea cancerelor,
astmul sau bolile cardiace. Spre deosebire de bolile monogenice, multe gene
sunt implicate Tn aparitia si dezvoltarea acestui tip de afectiuni.

Desi este un punct important de focusare pentru cercetarea genetica,
componenta genetica a bolilor comune este putin inteleasa si testele
pentru bolile genetice complexe sunt considerate a fi predictori irelevanti
pentru dezvoltarea potentiala a unei asemenea boli.

Tipuri diferite de teste genetice

> Teste genetice diagnostice

Testele genetice diagnostice intetioneaza sa diagnostice o boala genetica la o persoana
care are deja simptome. Rezultatele testarii pot ajuta medicul sa decida cum sa trateze sau
sa asigure managementul problemelor de sanatate. De asemenea, aceste teste pot permite
elucidarea unui diagnotic incert, permitand astfel persoanelor afectate sa cunoasca cel putin
boala de care sufera.

> Teste genetice predictive

Testele genetice predictive sunt efectuate pentru persoanele care nu au inca simptome. Aceste
teste intentioneaza sa identifice modificarile genetice care sugereaza un risc pentru a dezvolta
o afectiune mai tarziu in viata. Aceasta probabilitate poate varia substantial de la un test la
altul. Tn cazuri rare, testul genetic va oferi o indicatie pentru o probabilitate crescuta de a
dezvolta o afectiune mai tarziu in viata ( ex. testul pentru boala Huntington).

> Teste pentru purtatori

Testele pentru purtatori sunt utilizate pentru a identifica persoanele care poarta o alela mutata
asociata cu o boala specifica (ex. fibroza chistica). Purtatorii nu au, obignuit, semne ale bolii.
Totusi, exista un risc ca aceste persoane sa aiba copii afectati.

> Teste farmacogenomice

Testele farmacogenomice sunt efectuate pentru a testa sensibilitatea individuala fata de o
terapie specifica. De exemplu, unele persoane ar putea avea nevoie de doze mai mari in timp
ce altele pot dezvolta reactii adverse fata de anumite medicamente.

Beneficiile potentiale ale testarii genetice

- Pentru o serie de afectiuni specifice, un test genetic poate furniza certitudini
despre boala dumneavoastra sau a copilului dumneavoastra. Pentru unii
oameni este foarte important sa poata puna capat incertitudinii.

- Un test genetic poate ajuta in diagnosticarea unei boli genetice si poate indica
tratamentul (atunci cand este valabil) sau masurile preventive adecvate.

- Rezultatele unui test genetic pot furniza informatii utile pentru viitoarele
sarcini.

- Deoarece bolile genetice sunt adesea mostenite, informatiile despre
caracteristicele dumneavoastra genetice pot fi de folos altor membrii ai familiei.
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Limite si riscuri posibile ale testarii genetice

- Efectuarea unui test genetic, asteptarea rezultatelor si primirea lor
ulterioara poate cauza emotii variate ca stres, anxietate, eliberare sau
vina. Este foarte important sa considerati consecintele posibile pentru
dumneavoastra si familia dumneavoastra daca va urma sa primiti vesti bune
sau rele.

- Chiar daca testarea genetica poate confirma un diagnostic, tratamentul unei
boli nu este intotdeauna posibil.

- Nu este intotdeauna posibil sa se obtina o explicatie genetica certa pentru
o boala specifica, din motive variate: testul genetic nu este inca valabil,
testul genetic nu a fost inca dezvoltat deoarece nu s-au identificat inca bazele
genetice ale unei afectiuni.

- Pentru o serie de afectiuni despre care se cunoaste cauza genetica care le-a
determinat, nu este posibil a se preciza cat de sever o persoana va fi afectata.

- Rezultate testarii genetice pot releva informatii genetice despre alti membrii
ai familiei dumneavoastre biologice- cu care impartiti o serie de caracteristici
genetice - in particular referitor la riscul lor genetic pentru o anumita afectiune.
Vor dori membrii familiei dumneavoastra sa cunoasca aceste informatii?

- Rezultatele testarii pot sa releve uneori secrete de familie care implica
paternitatea si adoptia.

smn Decizia dumneavoastra de a efectua un test genetic

Aceasta decizie poate fi una foarte dificila. Este vorba de o alegere personala.

Fiecare individ este liber sa ceara sau nu efectuarea unui test genetic, si de

asemenea, sa decida daca doreste sau nu sa fie informat despre rezultatele

_ I testului. Este foarte important sa aveti informatii clare si complete si sa aveti

(D225 posibilitatea sa intrebati ceea ce doriti pentru a indeparta orice nelamurire sau
b indoiala inainte de a lua o decizie.

Testarea genetica a copiilor

Testarea genetica a minorilor a fost intotdeauna abordata cu mare atentie. Copiii si
adolescentii vor fi testati genetic doar daca masuri terapeutice sau preventive urgente depind de
rezultatul testarii. Daca testarea nu este urgenta ( ex. debutul bolii este doar la varsta de adult si
nici o terapie nu se poate initia fnainte de aparitia simptomelor) atunci va fi amanata pana cand
minorul va fi suficient de matur pentru a lua el insusi o decizie informata.

Ce ar trebui sa intrebati Tnainte de a decide sa efectuati un test genetic:
= Despre boala:

- Ce se cunoaste despre boala?

- Boala se manifesta la fel la toti cei afectati?

- Cum este sa traiesti cu aceasta boala?

- De ce eu sau copiii mei avem aceasta boala?

- Exista alti membrii ai familiei cu risc pentru aceasta boala?
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- Exista un tratament pentru aceasta boala?
- Daca exista un tratament, cum pot sa am acces la el?
- Unde pot sa gasesc mai multe informatii despre aceasta boala?

= Despre test:

- Exista riscuri daca efectuez testul? Care sunt acestea?
- Ce informatii Tmi va furniza testul?

- Cat de exact va fi rezultatul testului?

- Este necesara testarea altor membri ai familiei?

- Cat va dura pana primesc rezultatele testului?

- Cine Tmi va da rezultatele testului?

- Cine va avea acces la rezultatele testului?

Rezultatele unui test genetic sunt considerate date biologice private.
Din acest motiv trebuie considerate confidentiale. Pentru a intelege
adecvat semnificatia si implicatiile unui test genetic, persoanele care au
efectuat o testare geneticd sunt sfdtuite sd ceard suport (sfat genetic).

= Alte Intrebari relevante:

- Rezultatele testului vor avea consecinte asupra altor membri ai
familiei mele?

- Daca da, ar trebui sa discut mai Intai cu ei despre test?

- Care ar putea fi impactul emotional al rezultatelor asupra mea si a
familiei mele?

- Cui ar trebui sa spun despre rezultatele testului?

- Voi primi informatii scrise despre ceea ce am discutat cu medicul?

- Cine ma poate ajuta sa explic rezultatele copiilor mei si/ sau rudelor
mele, daca eu doresc asta?

- Este legal ca aceste rezultate sa fie trasmise altor persoane? Daca da,
caror persoane?

- Exista servicii de suport sau organizatii ale pacientilor pe care as putea
sa le contactez?

- Cu ce alti profesionisti din sistemul de sanatate ar trebui sa iau legatura?

mem Testarea genetica adresata direct catre populatie

In ultimii ani au aparut din ce in ce mai multe teste genetice oferite contra cost prin
sistemul de internet de catre companii din afara sistemelor de sanatate.

Cine sunt aceste companii?

Multe companii care vand aceste teste genetice va permit sa le puteti cumpara prin
sistemul de internet Tn acelasi fel Tn care cumparati CD-uri sau carti. Multe din
aceste companii fac publicitate si ofera servicii de testare genetica fara nici o
implicare din partea unui profesionist din sistemul de sanatate.
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Ce teste se ofera?

Testele vandute de aceste
companii includ unele
dintre testele foarte
bine validate pe care
medicul dumneavoastra

vi le poate oferi dar
ofera de asemeneca
multe alte teste care

nu au fost inca validate

sau sunt considerate
neadecvate pentru a fi
oferite publicului. Multe
companii vand teste genetice
care presupun o estimare a
riscului dumneavoastra de a dezvolta
anumite boli genetice comune complexe
(vezi informatiile de mai sus).

Ce ar trebui sa stiti despre testele genetice vandute direct populatiei:

= Multe teste genetice vandute direct catre populatie nu sunt considerate valide
de catre sistemul de sanatate. Aceasta inseamna ca utilitatea si calitatea acestor
teste nu a fost dovedita. Majoritatea rezultatelor testelor nu sunt capabile sa
estimeze daca veti dezvolta o anumita boala sau cat de severa aceasta boala
poate fi. Asa cum s-a mentionat deja, riscul de a dezvolta marea majoritate a
aceastor afectiuni este influentat doar partial de catre genele dumneavoastra.
Alti factori au de asemenea un rol important: istoricul dumneavoastra medical,
mediul Tn care traiti, stilul de viata.

= Cumpararea unui test genetic nu este acelasi lucru cu cumpararea unei carti.
Este foarte important sa considerati mai intai posibilele consecinte pentru
dumneavoastra si familia dumneavoastra, daca veti primi un rezultat al
testarii.

= Testarea genetica a copiilor trebuie intotdeauna considerata cu multa
precautie (vezi paragraful Testarea genetica a copiilor). Este recomandat sa
nu efectuati o testare genetica a copiilor in afara sistemului de sanatate.

= Multe companii functioneaza fara o supervizare medicala si fara a avea
o interactiune directa pacient- medic. Discutati cu medicul dumneavoastra
daca acest test poate furniza informatii utile pentru sanatatea dumneavoastra.
Asigurati-va ca ati inteles beneficiile si limitele testului fnainte de a-1
cumpara.

= Intrebati ce se va intimpla cu proba dumneavoastra biologica, cum va
fi ea pastrata si cum se va asigura confidentialitatea informatiilor despre
dumneavoastra. Intrebati daca informatiile despre dumneavoastra vor fi
facute cunoscute altor companii sau organizatii de cercetare.
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«Dacd ati cumparat un test genetic adresat direct populatiei, discutati
cu medicul dumneavoastra inainte de a lua decizii legate de sanatatea
dumneavoastra.

Mai multe informatii despre testarea genetica:
« http://www.eurogentest.org/patient/

EuroGentest a realizat o serie de brosuri care ofera informatii generale despre genetica si
testarea genetica, pentru pacienti si familiile lor

» http://www.orpha.net/

Orphanet contine baze de date despre bolile genetice rare, medicamente orfane, centre de
expertiza, teste diagnostice, organizatii de pacienti.
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Ce informatii contine acest document?

Acest document informativ are ca scop sa prezinte informatii generale obiective despre
testarea genetica, inclusiv tipul de teste genetice si implicatiile potentiale ale rezultatelor lor.
Sunt prezentate diferite teste genetice valabile, aplicatiile lor in domeniul medical, limitele lor
precum si semnificatiile informatiilor care decurg din rezultatele testelor.
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