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Procjena rizika od mogucih nasljednih bolesti kod zdravih
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Utvrdite genetski rizik za svoje dijete joS
prije trudnoce

0d gotovo 800,000 novorodencadi koja se svake godine rode u
Njemackoj, oko 7% (~56,000 pogodenih osoba) ima razlicite
abnormalnosti. Uzroci i tezina tih abnormalnasti veoma su raznoliki i
ukljuéuju vanjske, ali i nasljedne (genetske) faktore. Pretpostavlja se
da najmanje 20% svih abnormalnosti ima genetski uzrok, odnosno da
se zasnivaju na promjeni genetskog materijala (DNA). Mnogi ljudi u
svom genetskom materijalu nose varijante koje uzrokuju bolest, a da
to ne znaju i da sami ne obole. Takve osobe nazivaju se ,nosiocima
predispozicije” za genetsku bolest. Nosilastvo predispozicije razlikuje
se od osobe do osobe.

Ako su oba roditelja zdrava, ali nose patogenu varijantu u genu koji
uzrokuje recesivno nasljedne bolesti, postoji 26% rizik da njihovo
zajednicko dijete obali. Stoga zajednicki ili slican status nosioca moze

znatiti rizik za dijete.

Uz Family Planning Panel mozete utvrditi genetski rizik za svoje dijete
jos prije trudnoce i tako doprinijeti zdravlju svog buduceg djeteta.




Kako izgleda postupak testiranja?
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Genetsko savjetovanje kod
kvalificiranih specijalista i uzimanje
krvi ili pljuvacke za analizu

Sekvenciranje svih gena skrining
panela sekvenciranjem nove
generacije

Analiza i tumacenje podataka
sekvenciranja

Izrada sveobuhvatnog i lako
razumljivog medicinskog nalaza s
tumacenjem rezultata i preporukama

Zavrsni razgovor sa specijalistom o
rezultatima i preporukama iz
detaljnog medicinskog nalaza



Sta obuhvata Family Planning Panel?

Family Planning Panel sluzi za otkrivanje ¢estih genetskih
poremecaja, poput cisti¢ne fibroze ili spinalne misicne atrofije (SMA),
kao i vrlo rijetkih sindroma.

X Panel obuhvata 1944 gena koji uzrokuju teSke bolesti u ranom
djetinjstvu.

X Ukljucene su i dodatne analize za sindrom fragilnog X hromosoma
(ekspanzija ponavljanja FMR1) te spinalnu misi¢nu atrofiju (SMN1-
MLPA).

X 7a procjenu kombiniramo genetske podatke oba roditeljaina
osnovu njih odredujemo rizik za vase dijete.

Rezultat genetskog testiranja, zajedno s genetskim savjetovanjem,
omogucava vam da donesete informisanu odluku. Tako se vec¢ rano
mozZete upoznati s razli¢itim moguénostima, poput prenatalne
dijagnostike ili ranog, ciljanog lijeCenja novorodenceta.




Primjer moguceg obrasca nasljedivanja

Svaka zdrava 0soba nosi genetske promjene koje uzrokuju bolest u
odredenim kombinacijama. Zato genetsko testiranje zajedno s
partnerom pomaze procijeniti rizik od teskih genetskih bolesti kod
zajednickog potomstva.

Sljedeca ilustracija objasnjava obrazac nasljedivanja u jednoj

porodicnoj kombinaciji:
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Zainteresirani ste?
Radujemo se vasem javljanju.

Obratite se GenolLabu na office@genolab.ba ili Preciznoj Dijagnostici
na office@preciznadijagnostika.ba, ili nazovite +387 67 1300 035.
Rado ¢emo vam poslati dodatne informacije o ponudi preventivne
dijagnostike.

Informacije proizvodaca:

www.cegat.com/family-planning
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0 proizvodacu CeGaT

CeGaT je globalni pruzalac genetskih analiza za Sirok raspon
medicinskih, istrazivackih i farmaceutskih primjena.

Kompanija je osnovana 2009. godine u Tibingenu, Njemacka, i
povezuje najsavremeniju tehnologiju sekvenciranja s medicinskom
struénoScu radi otkrivanja genetskih uzroka bolesti i podrske brizi o
pacijentima. Istrazivacima i farmaceutskim kompanijama CeGaT nudi
Sirok portfolio usluga sekvenciranja i analiza tumora. CeGaT stvara
podatkovnu osnovu za klini¢ka istrazivanja i medicinske inovacije te
vlastitim spoznajama unapreduje nauku.

Kompaniju vode njeni vlasnici, a odlikuju je nezavisnost, sveobuhvatna
litna podrska korisnicima i izvanredan kvalitet. CeGaT-ova laboratorija
akreditirana je prema CAP/CLIA, BIN EN IS0 15189 i DIN EN ISO/IEC
17025 te tako ispunjava najvi$e medunarodne standarde. Za vrhunske
rezultate svi procesi provode se unutar kompanije, pod naucnim i
medicinskim nadzorom.
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