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Az 0roklott genetikai betegségek

80%-ban olyan csalddokban fordulnak elé,
ahol ennek korabban semmi eléjele nem volt.”
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KOZEL 500 GENHIBA SZURESE
NYALMINTABOL...

ELOZZUK MEG EGY
EGYSZERU TESZT
SEGITSEGEVEL A
GENETIKAI BETEGSEGEK
NAGY RESZET 1

Minden évben szerte a vildgban tébb millié egészsé-
ges szul6t ér vératlanul, amikor gyermekik életet ve-
szélyeztetd genetikai rendellenességgel sziletik. Ezek
a szUldk ugynevezett hordozodk: egészséges emberek,
akiknek ugyanakkor egy fontos génjik egyik példa-
nyaban koros eltérés rejtézik.

Az orvostudomany madr jo ideje felismerte, hogy ha
idejében kimutatjak ezeket az eltéréseket, akkor le-
het tenni érte, hogy hordozé péaroknak is egészséges
gyermekei szlilessenek, de eddig sohasem &llt rendel-
kezésre egyetlen atfogo teszt a hordozé allapot jelzé-
sére — egészen mostanaig.

Az univerzdlis genetikai teszttel végre tébb tu-
cat sulyos betegség egyszerre vizsgalhato, olya-
nok, mint a cisztas fibrézis, a gerincveldi izomsor-
vadas, a sarlosejtes anémia, és a Tay—Sachs-kor.
Ezek a betegségek nem gydgyithatdk, viszont
megelézhetok.

MI AZ A HORDOZOVIZSGALAT?

Képzeljuk el ugy, mint egy DNS-ultrahangot. A segit-
ségével lathatd, hogy hordozunk-e bizonyos gén-
hibdkat, amelyek ugyan rank lehet, hogy semmi-
lyen hatdssal nincsenek, de leendé gyermekeiben
oroklédé betegséget okozhatnak. Ha On is és Part-
nere is véletlendl ugyanolyan vagy hasonlé gén-
hibdt hordoznak, komoly esély van r4, hogy gyer-
mekUk sulyos genetikai betegségben szenvedjen.
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MINDANNYIAN HORDOZOK VAGYUNK

Becslések szerint minden ember 4-5 ilyen lappangd
génhibat hordoz. Ezek tdbbsége észrevétlentl adoddik
tovabb a nemzedékek kozott, csak akkor nyilvanulnak
meg betegség formajaban, ha a szUlék génhibai egy-
beesnek. Ezért a kimutathatd genetikai betegséggel
szUletett gyermekek tébb mint 80%-a olyan csaladok-
ba érkezik, ahol a betegség kordbban nem fordult eld.
Hogy On hordozoé-e, azt genetikai teszttel lehet meg-
allapitani.

SZAKERTOK SZERINT MINDEN FELNOTT
SZAMARA AJANLOTT A TESZT

Az Amerikai Orvosgenetikai Kollégium ma mar min-
den felnéttnek ajanlja a cisztas fibrozis és az izomsor-
vadas genetikai szUirését gyermekvallalas eldtt. A va-
randdssag elétti tesztelés az egyetlen mdédja annak,
hogy tudomast szerezziink a megndvekedett kocka-
zatrol. Ha On és Partnere is hasonléan pozitivak, akkor
is tobb lehetéség kinalkozik, hogy nagyobb eséllyel
szUlessen egészséges gyermekuk.

NOKNEK ES FERFIAKNAK EGYARANT

Mivel leendd gyermekiik egészsége On és Partnere
génjein egyforman mulik, a tesztet elsésorban parok-
nak ajanljuk. Ha onalldan szeretné elvégeztetni, akkor
is hasznos, bar kevésbé pontos becslést tudunk adni
leend6 utddai genetikai betegségének kockazatardl.

KIEGESZITI A VARANDOSSAG ALATTI
GENETIKAI SZUREST

Ennek a hordozdvizsgalatnak nincsenek mellékha-
tasai és mindenkinek ajanlhaté. A vdrandodssag alat-
ti magzati genetikai vizsgalatot, példaul magzatvizvé-
tellel, nem minden esetben ajanljak, és csak a fogam-
zast kovetden végezhetd el. Mindkét tipusu vizsgélat-
nak megvan a jelentdsége az egészséges terhességek
elésegitésében.

RENDKIVUL PONTOS ES ATFOGO

A tesztet a Stanford és a Harvard Egyetem tudosai fej-
lesztették ki. Minden részletre kiterjedéen ellendrizték:
pontossaga tébb mint 99,9%-osnak bizonyult min-
den keresett génhiba esetében, tobb esetben felll-
mulva a hagyomanyos egy-egy gént vizsgald teszte-
ket. A vizsgdlattal egyszerre 458 génhiba vizsgalhatd
925 maédon, 105 sulyos genetikai betegségre vonat-
kozdan. Természetesen, mint minden orvosi diagnosz-
tikai eljarasnak, a genetikai vizsgalatoknak is a kocka-
zatok csokkentése a célja, azokat teljesen kiklszobol-
ni nem tudja.
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