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Genetska prevencija
bolest]

Otkrivanje skrivenih rizika, usmjeravanje preventivnih mjera




Razumjeti genetske faktore rizika.
Planirati individualnu zdravstvenu zastitu.



501est|

Svaka osoba je jedinstvena - kao i njena DNA. DNA ne
oblikuje samo nase osobine nego moZe povecati i rizik od
tumoraii drugih bolesti. Poznavanje vlastite genetske
osnove pomaze vam da donosite informisane odluke za
dugoroc¢no zdravlje.

Disease Prevention Panel otkriva predispozicije za bolesti u
vaSoj DNA i pruza znanje za pravovremene korake - kroz
preventivne preglede, promjene Zivotnih navika il
personaliziranu zdravstvenu zastitu.

Analiziramo va$e genetske varijante, procjenjujemo njihov
uticaj i dajemo ciljane preporuke za prevenciju, odgadanje
ili rano otkrivanje bolesti - kako biste bili korak ispred.

7 Devenctii

Jane]



Disease Prevention Panel

Genetski uvidi za zdraviju buducnost

Disease Prevention Panel je sveobuhvatan alat za proaktivnu brigu o zdravlju. Analizira vasu DNA radi otkrivanja genetskih
varijanti povezanih s odredenim bolestima i stanjima. Dovoljan je jednostavan uzorak krvi. Panel obuhvata dvanaest razlicitih
zdravstvenih podrucja, rasporedenih u module za razli¢ita genetska stanja, poput sréanih, tumorskih ili metabolickih bolesti.

Izbor gena u svakom modulu zasniva se na preporukama American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG), vodece
strucne organizacije za genetsko testiranje i kliniCku zastitu. CeGaT-ovi stru¢njaci dopunili su ga drugim poznatim genima
rizika. MoZete odabrati najvaznija podrucja ili sve module za Siri uvid u svoje genetsko zdravlje.

Disease Prevention Panel objedinjuje najsavremeniju tehnologiju i strucnost, uz posebnu paznju osjetljivoj temi licnog zdravlja.
CeGaT-ovi certificirani stru€njaci za humanu genetiku sve korake provode u vlastitoj ustanovi - od savjetovanja i obrade
uzoraka do individualne izrade sveobuhvatnih nalaza. Nalazi prikazuju otkrivene varijante koje mogu uzrokovati bolest i sadrze
individualne preporuke. Rezultati vam pomaZzu da Zivite zdravije, npr. uz prilagodene preventivne preglede, terapiju lijekovima ili
promjene zivotnih navika.

Tokom cijelog postupka CeGaT-ov visokostrucni tim pruza pouzdanu podrsku i savjetovanje kako biste u svakom koraku bili
dobro informisani i sigurni.



Iskustva iz prakse

Rezultati Disease Prevention Panela daju vrijedne uvide za unapredenje odluka o zdravlju i zivotnim navikama. Saznajte kako je

ovaj panel promijenio Zivote!

Anna, 32 godine

Zivotne navike

Anna zivi zivotom koji bi mnogi nazvali zdravim. Hrani se
uravnotezeno, redovno vjezba i vodi racuna o snu. Ipak,
Cesto se pita Cini li sve $to moze za svoje dugoro¢no
zdravlje.

Testiranje

Kao osoba koja brine o zdravlju, bira sve module Disease
Prevention Panela kako bi dobila cjelovit pregled mogucih
rizika.

Rezultat

Otkriveno je da nosi varijantu gena BRCAT koja znacajno
povecava rizik od raka dojke ili jajnika. Geneticar joj je
objasnio raspolozive mogucnosti. Zajedno s njenim ljekarom
napravljen je konkretan plan.

Dalji koraci

Anna sada aktivno prati svoje zdravlje redovnim pregledima
i proSirenim skriningom. Ovaj proaktivni pristup omogucava
rano otkrivanje tumora. Sto se tumor ranije otkrije, lakse ga
je odstraniti. Nakon Sto je rezultate podijelila sa sestrom, i
ona se testirala, saznala da nosi varijantu BRCATi pocela
provoditi preventivne mjere.

Oliver, 45 godina

Zivotne navike

Oliver je stalno u pokretu. Zbog zahtjevnog posla i Cestih
poslovnih putovanja viSe vremena provodi na aerodromima
nego kod kuce. U slobodno vrijeme bavi se sportom i
smatrao se zdravim i u dobroj kondiciji.

Testiranje
Zbog aktivnog nacina zivota i zanimanja za zdravlje uradio je
Disease Prevention Panel, odabravsi module ,Tromboza i

poremecaji koagulacije” i ,Kardiovaskularne bolesti”.

Rezultat

Preventivni genetski test otkrio je mutaciju faktora V Leiden
koja povecava rizik od tromboze. Ljekar mu je objasnio ovu
genetsku varijantu i moguce posljedice, npr. plu¢nu
emboliju ili mozdani udar. Poznavanje rizika posebno je
vazno za Qlivera, koji Cesto putuje dugim avionskim
letovima.

Dalji koraci

Qliver je svjestan rizika od tromboze i prije dugih letova
uzima lijekove za prevenciju tromboze. Nosi i kompresijske
Carape te tokom leta CeSc¢e ustaje. Informisao se o bolesti i
njenim simptomima kako bi trombozu mogao rano
prepoznati.



Moduli

Tumorske bolesti

Rak oznacava nekontrolirano umnoZavanje i rast ¢elija.
Analiziraju se geni povezani s povecanim rizikom od
razli¢itih vrsta raka, npr. tumora probavnog sistema
(debelog crijeva, Zeluca, gusterace), dojke, jajnika, koZe,
Stitne Zlijezde i endokrinog sistema. Paznavanje genetskog
rizika omogucava pazljivije pracenje radi to ranijeg
otkrivanja moguceg tumora i pravovremenog pocetka
lijecenja.

Tromboza i poremecaji koagulacije

Poremeceno zgruSavanje krvi moze biti prekomjerno
(tromboza) ili usporeno (sklonost krvarenju). Prekomjerno
zgruSavanje moZze dovesti do tromboze vena nogu,
mozdanog udara, pluéne embolije ili pobacaja. Usporena
zgruSavanje moze uzrokovati pojacano krvarenje pri povredi
ili operaciji. Rano otkrivanje predispozicije omogucava
pramjene zivotnih navika, antikoagulantnu terapiju za
trombozu ili specifi¢ne lijekove za poremecaje krvarenja.

Kardiovaskularne bolesti

Kardiovaskularne bolesti narusavaju funkciju srcaiili
krvnih sudova. Mogu ukljucivati promjene sréanog misi¢a
(kardiomiopatije), nepravilan sréani ritam (aritmije) i druge
promjene koje uticu na cirkulaciju. Rana dijagnoza pomaze
da se bolest sprijeci ili ublazi zdravom ishranom,
odgovarajucom fizickom aktivnoScu i pazljivijim pracenjem
kod kardiologa.

Poremecaji nakupljanja zeljeza i bakra

Ovi poremecaji narusavaju ravnotezu Zeljeza i bakra u
organizmu, uz Stetno nakupljanje u organima i tkivima.
Primjeri su hemohromatoza (visak zeljeza) i Wilsonova
bolest (vi$ak bakra). Otkrivanje predispozicije omogucava
preventivne mjere, poput prilagodene ishrane, redovnog
pracenja i odgovarajuceq lijeenja, radi izbjegavanja
nepovratnog ostecenja organa.



Hiperholesterolemija

Porodi¢na hiperholesterolemija je nasljedni poremecaj
metabolizma masti. MoZe povisiti holesterol u krvi i
povecatirizik od masnih naslaga u krvnim sudovima, $to
moze dovesti, npr., do sr€anog udara. Rana dijagnoza
omogucava snizavanje holesterala ishranom, vjezbanjem i,
po potrebi, lijekovima (npr. statinima).

Maligna hipertermija
(nepodnosenje anestezije)

Maligna hipertermija (MH) rijetka je, ali Zivotno
ugrozavajuca reakcija na anesteziju. Uzrokuje snazne
miSicne kontrakcije i brz porast tjelesne temperature te
moze dovesti do zatajenja organa. Otkrivanje predispozicije
prije operacije omogucava ljekarima da odaberu sigurne
anestetike i sprijeCe opasne komplikacije.

OCne bolesti

Bolesti poput glaukoma ili pigmentnog retinitisa mogu
dovesti do gubitka vida ili sljepoc¢e. Poznavanje
predispozicije omogucava mjere kao $to su sniZavanje
ocnog pritiska kod glaukoma ili razmatranje genske terapije
za pigmentni retinitis, radi oCuvanja vida i sprecavanja
napredovanja bolesti.

Farmakogenetika (metabolizam lijekova)

Farmakogenetika proucava uticaj genetskih varijanti na
apsorpciju, metabolizam i izlu€ivanje lijekova, njihovu
djelotvornost i nuspojave. Promjene u pojedinim enzimima
mogu povecati koncentraciju lijeka i izazvati nuspojave ili je
smanjiti i dovesti do neuspjeha lijeCenja. Poznavanjem
genetskog profila ljekari mogu prilagoditi terapiju radi
najvece djelotvornosti i $to manje nuspojava, optimizirajuci
sadasnje i buduce lijeCenje.



Moduli

Porodicni dijabetes

Diabetes mellitus obuhvata bolesti povezane s poviSenim
nivoom glukoze u krvi. Ovaj modul usmjeren je na dijabetes
mladih s obiljezjima dijabetesa odrasle dobi (MODY),
nasljednu bolest koja se moze dijagnosticirati u
adolescenciji i odrasloj dobi, Cesto bez prate¢e gojaznosti.
Na porodi¢ni genetski dijabetes treba misliti i kod

gestacijskog dijabetesa.

Rano otkrivanje omogucava preventivne mjere, poput
prilagodene ishrane ili terapije lijekovima, radi smanjenja
komplikacija kao $to su oStecenja bubrega, ociju i Zivaca.

Bubrezne bolesti

Policisti¢na bolest bubrega uzrokuje ciste koje mogu
dovesti do zatajenja bubrega, povi§enog krvnog pritiska i
bola. Promjene se mogu javiti i u drugim organima, poput
jetre ili gusterace, te povecati rizik od aneurizmi.

Pravovremene mjere, kao $to su pazljivo pracenje krvnog
pritiska ili specifina terapija lijekovima, mogu ublaziti
napredovanije bolesti i sprijeCiti komplikacije.

Urodeni metabolicki poremecaji s
pojavom u odrasloj dobi

Nasljedni metaboli¢ki poremecaji mogu zahvatiti
metabolizam ugljikohidrata, masti ili proteina. Mogu, npr.,
uzrokovati nakupljanje toksicnih tvari u organizmu. Bolest
se moze ispoljiti u djetinjstvu ili tek u odrasloj dobi. Nakon
ranog otkrivanja gena rizika, Cesti pregledi i ciljano lijeCenje
lijekovima pomazu usporiti ili sprijeCiti napredovanje
bolesti.

Osnovni skup gena prema ACMG-u s
mogucnoscu klinickog djelovanja

Ovaj modul zasniva se na smjernicama American College
of Medical Genetics and Genomics (ACMG). Obuhvata samo
gene koje ACMG smatra klinicki znacajnim za prevenciju i
ranu intervenciju. Testiranje ovih osnovnih gena omogucava
rano prepoznavanje mogucih zdravstvenih rizika i
proaktivne mjere za njihovo djelotvorno smanjenje.



0d uzorka do nalaza

Savjetovanje

Prije svake genetske analize potrebno je savjetovanje sa
specijalistom za genetsko savjetovanje. Dobit ¢ete detaljne
informacije 0 mogu¢nostima testiranja i daljim postupcima.
Sa specijalistom moZete popuniti potrebnu narudzbenicu i

potpisom dati pristanak za genetsko testiranje.

Uzimanje uzorka

Potreban je samo uzorak krvi od 1-2 ml, koji uzima vas
lokalni ljekar ili osablje CeGaT-ove ordinacije u Tibingenu.

\

Genetska analiza i medicinski nalaz

CeGaT analizira vas uzorak u vlastitoj laboratoriji
sekvenciranjem nove generacije. Zatim se individualno
priprema sveabuhvatan i razumljiv medicinski nalaz s
rezultatima i licnim preporukama.

Razgovor o nalazu

0 nalazu i preporukama razgovarate sa svojim ljekarom ili
CeGaT-ovim specijalistom. Primjer medicinskog nalaza
dostupan je na www.cegat.com/disease-prevention-panel
ili skeniranjem ovog OR koda:

Kvalitet iz Njemacke

X priprema interdisciplinarni tim naucnika i
liekara specijalista humane genetike

X dizajn optimiziran u CeGaT-u na osnovu

najnovijih klinickih istrazivanja

X odlican odnos cijene, ucinka i kvaliteta




Cesto postavljana pitanja

Prije odabira testa

Zasto je vazno poznavati svoje genetske predispozicije?
To omogucava individualno prilagodenu preventivnu
zdravstvenu zastitu. S tim znanjem mozete:

X obavljati ciljane i redovne preventivne preglede u
podrucjima povecanog rizika radi $to ranijeg otkrivanja
mogucih bolesti

X poduzeti mjere da se razvoj bolesti u potpunosti
sprijeci.

Mora li bolest postojati u mojoj porodici da bi ovaj pregled
imao smisla?

Ne, analizirane bolesti ne moraju biti prisutne u porodici.
Ako porodicna historija ukazuje na odredenu bolest, druga
vrsta analize moze biti prikladnija. Rado cemo vas
savjetovati 0 najboljem izboru za vaSe potrebe.

Mogu li narugiti test bez ljekara?

Ne, prije testiranja obavezno je genetsko savjetovanje sa
specijalistom. Nakon razgovora pristanak za testiranje
dajete potpisom narudzbenice. CeGaT nudi savjetovanje
videopozivom ili u ordinaciji u Tibingenu. Ako je vas ljekar
osposobljen za genetsko savjetovanje, moze vas savjetovati
i naruciti test direktno od CeGaT-a.

Sta obuhvata genetsko savjetovanje?
To je detaljan razgovor sa specijalistom humane genetike.
Tokom razgovora:

X dobit ¢ete opce informacije o genetskom testiranju

X razmotrit ¢emo porodi¢nu historiju i izraditi poradi¢no
stablo do tri generacije te

X razgovarati o mogucnostima testiranja.

Po ¢emu se Disease Prevention Panel razlikuje od
uobicajenih analiza krvi ili biomarkera?

Krvni testovi biomarkera, poput holesterola ili tumorskih
markera, obi¢no otkrivaju znakove vec razvijene bolesti.

Nasuprot tome, Disease Prevention Panel ima preventivni
pristup. Ispituju se zdrave osobe radi otkrivanja mogucih
rizika prije pojave simptoma. Na taj nacin mogu se dati
individualne preporuke za smanjenje ili upravljanje tim
rizicima.

Pokriva li zdravstveno osiguranje ovaj test?

U Njemackoj javno zdravstveno osiguranje ne pokriva
preventivnu genetsku dijagnostiku. Kod privatnog
osiguranja pokrice zavisi od police. CeGaT unaprijed daje
procjenu troskova radi provjere pokrica. Ako se tokom
savjetovanja utvrdi medicinska indikacija, osiguranje moze
pokriti ciljano genetsko testiranje. Navedeno se odnosi na
njemacki sistem osiguranja.

Uzorak i analiza

Koji je uzorak potreban i kako ga mogu dostaviti?
Potreban je uzorak EDTA krvi (najmanje 1-2 ml). Po potrebi
CeGaT Salje komplet za uzorkovanje, kako bi lokalni ljekar

uzeo uzorak i vratio ga laboratoriji. Uzorak se moze uzetiiu
CeGaT-ovoj ordinaciji u Tibingenu.

Gdje se Salje uzorak i kakav je postupak?
Uzorak se Salje na adresu:

CeGaT GmbH
Paul-Ehrlich-StraBe 23
72076 Tubingen
Njemacka

Uzorak se obraduje u CeGaT-ovoj laboratoriji. Nakon
laboratorijskog postupka priprema se medicinski nalaz s
individualnim preporukama za prilagodavanje zdravstvene zastite.

Za osobe osigurane u Njemackoj, CeGaT-ov partner Zentrum
fir Humangenetik Tlbingen obavlja savjetovanje i analizu za
Disease Prevention Panel.

Rezultat i konsultacija

Treba li mi ljekar da objasni rezultate?

Da, preventivnu genetsku dijagnostiku uvijek prati genetsko
savjetovanje sa specijalistom ove oblasti. Podrska je
dostupna tokom cijelog postupka, prije i poslije testiranja.
Na takvom razgovoru bit ¢e vam predstavljeni rezultati i
preporuke.

Ako je vas ljekar osposabljen za genetsko savjetovanje,
moze vas savjetovati. U suprotnom, jedan od CeGaT-ovih
specijalista rado ¢e vam pomaci.



Sta ako nalaz pokaze povecan rizik?

Povecan rizik ne znaci neizbjeznu sudbinu. Za bolesti
obuhvacene panelom moguce su preventivne mjere kojima
se bolest moze sprijeciti, odgoditi ili rano otkriti. Rano
otkrivanje moZe znac¢ajno pobolj$ati i mogucnosti lijecenja.
Ako se utvrdi pavecan rizik od odredene bolesti, moze se
izraditi individualni plan prevencije prilagoden vasim
potrebama.

Mogu li se sve ispitivane bolesti lije¢iti?
Za sve bolesti ukljucene u panel postoje preventivne mjere
koje mogu:

X U potpunosti sprijecCiti nastanak bolesti,

X znacajno odgoditi njen poCetak ili

X omoguciti rano otkrivanje, uz povoljniji tok i prognozu
bolesti.

Na €emu se zasnivaju individualne preporuke?
Preporuke se zasnivaju na aktuelnim nau¢nim saznanjima.
Pronadene genetske varijante paZljivo se analiziraju uz

naucne izvore koji su, radi transparentnosti, navedeni u
vaSem nalazu.

Cuvanje i zastita podataka

Sta se desava s mojim podacima i uzorkom DNA nakon
analize?

Mozete odluciti da se uzorak i podaci nakon analize uniste ili
da ih CeGaT ¢uva duZe (obi¢no deset godina), npr. radi
dodatnih analiza. Odgovarajuca saglasnost ukljucena je u

obrazac pristanka koji prije analize popunjavate sa
specijalistom.

Niste nasli svoje pitanje?

Za lokalne informacije i organizaciju testiranja: www.genolab.ba ili
www.preciznadijagnostika.ba

Telefon: +387 671300 035

office@genolab.ba

office@preciznadijagnostika.ba
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Dr. Dr. Saskia Biskup (M.D.), specijalistica humane genetike
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PRECIZNA MEDICINA DIAGNOSTICS

PATHOLOGY | GENOMIC TESTING

0 laboratoriji CeGaTl

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

Kompanija je asnovana 2009. godine u Tibingenu, Njemacka.
Objedinjuje najsavremeniju tehnologiju sekvenciranja i medicinsku
struénost radi otkrivanja genetskih uzroka bolesti i podrske brizi o
pacijentima. IstrazivaCima i farmaceutskim kompanijama CeGaT
pruza Sirok izbor usluga sekvenciranja i tumorskih analiza. Stvara
podatkovnu osnovu za kliniCke studije i medicinske inovacije te

vlastitim saznanjima doprinosi napretku nauke.

Kompanija kojom upravljaju njeni vlasnici njeguje nezavisnost,
sveobuhvatnu li¢nu podrsku korisnicima i izuzetan kvalitet. CeGaT-
ova laboratorija akreditirana je prema CAP/CLIA, DIN EN IS0 15189 i
DIN EN ISO/IEC 17025 te ispunjava najviSe medunarodne
standarde. Radi vrhunskih rezultata svi postupci provode se u
vlastitoj ustanovi pod nau¢nim i medicinskim nadzorom.

Zainteresirani ste?
Obratite nam se za lokalne informacije i organizaciju testiranja.

www.genolab.ba | www.preciznadijagnostika.ba

Informacije i konsultacije: www.genolab.ba/konsultacije

Analizu provodi CeGaT GmbH, Njemacka. Lokalna adaptacija: GenolLab i Precizna
Dijagnostika.
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Deutsche
Akkreditierungsstelle
D-ML-13206-01-00
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COLLEGE of AMERICAN PATHOLOGISTS

CLIA CERTIFIKAT - ID: 9902130225

Lokalna podrska

Genolab / Precizna Dijagnostika
Mis Irbina 24, 71000 Sarajevo
+387 671300 035
office@genolab.ba
office@preciznadijagnostika.ba
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