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Rijetke

Vodi¢ za pacijente i porodice

Genetski test moze pomoci da se otkrije uzrok neobjasnjenih simptoma ili potvrdi sumnja na
nasljednu bolest. Analizira DNK, nas genetski materijal. Geni su upute prema kojima se tijelo
razvija i radi. Genetska bolest je moguca i bez ranije oboljelih ¢lanova porodice.

Kada razmotriti testiranje? Kako nalaz moze pomoéi?

Dijete sporije usvaja govor ili motoricke Dijagnoza: pomoc¢ u nalazenju uzroka
vjestine, ili ima viSe urodenih promjena. bolesti.

Postoji sumnja na nasljednu bolest jednog LijeGenje: kod nekih bolesti usmjerava izbor

ili viSe organa.
U porodici se ponavljaju isti ili sli¢ni
zdravstveni problemi.

Uobicajene pretrage nisu razjasnile uzrok
simptoma.

Odabrani geni ili Sira analiza?

Panel ili pojedinacéni gen

Kada simptomi upucuju na odredenu
bolest, analiziraju se odabrani geni. Ako je
u porodici vec¢ poznata genetska promjena,
moze se testirati bas ta promjena.

lijekova ili prehrane.

Kontrole: pracenje organa koji mogu biti
zahvaceni.

Porodica: procjena nasljedivanja i potrebe
za testiranjem srodnika.

Planiranje porodice: procjena rizika za
buducu djecu.

Sira egzomska analiza

Koristi se kod simptoma viSe organa,
nejasnog uzroka ili kada raniji testovi nisu
dali odgovor. Egzom je dio DNK koji sadrzi
upute za vecinu proteina.

Odgovarajudi test bira ljekar prema vasim simptomima i nalazima. Korist zavisi od bolesti i rezultata:
kod nekih bolesti nalaz vodi ciljanom lijeCenju, a kod drugih prvenstveno pomaze planiranju
kontrola i porodichog savjetovanja.
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Mozak, misici, vid i sluh

Dodatno: srce, krv i odbrambeni sistem

Neurodegenerativne bolesti

Kada? Kod postepenog pogorsanja
pamcenja, pokreta ili ravnoteze, posebno uz
porodi¢nu historiju.

Korist: Razjasnjenje nasljednog uzroka i
usmjeravanje pracenja i porodi¢nog
savjetovanja.

Neuromuskularne bolesti

Kada? Kod slabosti misi¢a ili sumnje na
nasljedno ostecenje nerava.

Korist: Preciznija dijagnoza, plan
rehabilitacije i kontrola te, kod odredenih
bolesti, ciljanog lijeCenja.

Gubitak sluha

Kada? Kod gubitka sluha, posebno rano
nastalog ili porodi¢nog.

Korist: Razjasnjenje uzroka i prepoznavanje
mogucih pridruzenih problema vida ili
drugih organa.

Nasljedne bolesti krvi

Kada? Kod sumnje na nasljednu anemiju,
sklonost krvarenju ili poremecaj krvnih
plocica, trombocita.

Korist: Preciznija dijagnoza, plan lijeCenja i
procjena rizika krvarenja.

Epilepsija i razvoj mozga

Kada? Kod epilepti¢nih napada, teSkoca
razvoja ili promjena grade mozga.

Korist: Kod pojedinih genetskih epilepsija
nalaz moze usmijeriti izbor lijekova i drugih
oblika lijecenja.

Bolesti oka

Kada? Kod sumnje na nasljedni gubitak vida
ili promjene oka.

Korist: Potvrda dijagnoze, plan o¢nih
kontrola i procjena mogucnosti lijeCenja kod
odabranih bolesti.

Srce i porodi¢no
visok holesterol

Kada? Kod bolesti sréanog misica,
poremecaja ritma, urodenih mana ili
nasljedno visokog holesterola.

Korist: Plan lijeCenja i preventivnih kontrola
za pacijenta i srodnike.

Poremedaji
odbrambenog sistema

Kada? Kod cCestih teskih infekcija,
neobjasnjenih upala ili napada
odbrambenog sistema na vlastito tijelo.
Korist: Razjasnjenje uzroka i pomo¢ pri
planiranju lijeCenja.
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Bubrezi, jetra i drugi organi

Vezivno tkivo, koza, kosti, metabolizam i plodnost

Bolesti cilija (ciliopatije)

Kada? Kod nasljednih bolesti disajnih
puteva ili bubreznih promjena uz smetnje
vida.

Korist: Otkrivanje poremecaja cilija, sitnih
struktura na celijama, i planiranje kontrola
zahvacenih organa.

Bolesti koze

Kada? Kod nasljednih koznih promjena,
stvaranja plikova ili poremecaja
pigmentacije, kose i zuba.

Korist: Potvrda uzroka i planiranje njege,
lijecenja i pracenja.

Bolesti bubrega

Kada? Kod cista, poremecaja minerala ili
sumnje na nasljednu bolest bubrega.

Korist: Plan kontrola i lijeCenja, procjena
porodi¢nog rizika i dopuna transplantacijske
obrade.

Metabolicke i
mitohondrijske bolesti

Kada? Kod sumnje na nasljedne poremecaje
razgradnje tvari, stvaranja energije ili
regulacije Secera.

Korist: Kod nekih bolesti nalaz usmjerava
prehranu, lijekove i pracenje.

Odabrane bolesti
vezivnog tkiva

Kada? Kod neuobicajene pokretljivosti
zglobova, rastezljive koze ili bolesti velikih
krvnih Zila.

Korist: Razlikovanje nasljednih sindroma i
planiranje kontrola, posebno srca i krvnih
Zila.

Bolesti kostiju i rasta

Kada? Kod neuobicajenog rasta, Cestih
prijeloma ili urodenih promjena kostiju.
Korist: Preciznija dijagnoza, plan
ortopedskog pracenja i lijeCenja te
porodi¢no savjetovanje.

Bolesti jetre

Kada? Kod sumnje na nasljedni poremecaj
rada jetre, Zutice ili nakupljanja zeljeza.
Korist: Razjasnjenje uzroka, pracenje
oStecenja jetre i prilagodavanje lijeCenja.

Plodnosti
hormonski poremecaji

Kada? Kod odredenih oblika neplodnosti ili
urodenih hormonskih poremecaja.

Korist: Razjasnjenje uzroka, planiranje
daljnje obrade i savjetovanje o
mogucnostima planiranja porodice.
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Sira analiza i posebni testovi

ExomeFocus

Single ExomeXtra

Trio ExomeXtra

Prenatalni ExomeXtra

Usmjerena procjena odabranih promjena u mnogim genima, prema
vasim simptomima. Koristan kao pocetni pristup, uz mogucnost
kasnijeg proSirenja analize.

Sira analiza jednog pacijenta. Korisna kod sloZenih ili nejasnih
simptoma i kada ranije analize nisu dale odgovor.

Analiza pacijenta i oba bioloSka roditelja. Provjera nasljedivanja i
novonastalih promjena olakSava tumacenje nalaza i procjenu rizika
za porodicu.

Kod odabranih anomalija ploda na ultrazvuku, nakon procjene
ginekologa i geneti¢ara. Analiza fetusa i roditelja moze pomoci
planiranju brige o djetetu i narednih trudnoca. Uzorak: fetalna DNK,
najcesce iz plodove vode ili horionskih resica.

Posebne genske analize

UkljuCuju se prema simptomima i narudzbi; njihov obuhvat se potvrduje unaprijed.

FGF14 / RFC1
FMR1 ponavljanja

AZF delecije

PMP22

‘ SMN1/SMN2

Kod odredenih poremecaja ravnoteze i koordinacije, ataksija. Traze se
proSirena ponavljanja dijelova DNK, za koja je ¢esto potreban poseban
test.

Kod teSkoca razvoja povezanih sa sindromom fragilnog X ili prerano
oslabljenog rada jajnika. Nalaz razjasnjava uzrok i usmjerava porodi¢no
savjetovanje.

Kod odredenih oblika vrlo niskog broja ili odsustva spermatozoida. Trazi
nedostajuce dijelove Y hromosoma i pomaze u planiranju lijecenja
neplodnosti.

Kod sumnje na spinalnu misi¢nu atrofiju, nasljednu bolest koja slabi
misSice. Potvrda dijagnoze i procjena SMN2 mogu pomoci
pravovremenom planiranju lijec¢enja.

Kod sumnje na nasljedna osStecenja nerava. Provjera nedostajucih ili
dodatnih kopija gena pomaze potvrdi dijagnoze i planiranju pracenja.
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Od testiranja do jasnog nalaza

Dubinska imunogenetika (DIG)

Kada? Kod slozenih poremecaja odbrambenog sistema kada raniji panel ili egzomski test nije
razjasnio uzrok.

Korist: Trazi genetske promjene prisutne samo u dijelu Celija, $to se zove mozaicizam. Nalaz
moze pomoci pri izboru preciznijeg lije€enja, uz procjenu imunologa.

Kako pokrenuti testiranje?

1. Kontakt Dostavite medicinske nalaze, opis simptoma, prethodne testove i
podatke o sli¢nim bolestima u porodici.

2 Odabir testa Ljekar i laboratorija dogovaraju analizu, saglasnost i eventualno
testiranje roditelja. Prije narucCivanja potvrduju se cijena i rok.

3. Uzorak Najcesce se uzima krv ili dostavlja DNK. Za prenatalne i neke posebne
analize uzorak se planira individualno.

4. Razgovor o nalazu Pisani nalaz tumaci se s ljekarom, uz plan lijecenja, kontrola ili daljnjih
testova.

Sta znadi rezultat?

Pozitivan nalaz Pronadena je promjena koja moze objasniti simptome. Ljekar
procjenjuje da li potvrduje dijagnozu, kakav je plan pracenja i Sta
nalaz znaci za porodicu.

Negativan nalaz Uzrok nije pronaden u analiziranim promjenama. Genetska bolest je
i dalje moguca; po potrebi se razmatraju dodatni testovi ili kasnija
ponovna analiza.

Nejasan nalaz (VUS) Znacaj pronadene promjene jo$S nije poznat. Sama po sebi ne
potvrduje bolest i nije osnova za promjenu terapije; nekad pomaze
dodatno testiranje porodice.

Medicinska podloga: CeGaT paneli - egzom - DIG - MedlinePlus Genetics - GeneReviews
ILAE - EAA/EMQN - Pregledano 12.10.2026.

Kontaktirajte GenoLab Mis Irbina 24, 71000 Sarajevo

www.genolab.ba
+387 67 1300 035 - office@genolab.ba lzdanje za pacilente - 10/2026 - 5 /5



https://cegat.com/diagnostics/diagnostic-methods/panel-diagnostics/
https://cegat.com/diagnostics/diagnostic-methods/panel-diagnostics/
https://cegat.com/diagnostics/diagnostic-methods/panel-diagnostics/
https://cegat.com/diagnostics/diagnostic-methods/exome-diagnostics/
https://cegat.com/diagnostics/rare-diseases/deep-immunogenetics/
https://medlineplus.gov/genetics/understanding/testing/
https://medlineplus.gov/genetics/understanding/testing/
https://medlineplus.gov/genetics/understanding/testing/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1116/
https://www.ilae.org/patient-care/epilepsy-and-genetics
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/37674303/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/37674303/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/37674303/
tel:+387671300035
tel:+387671300035
tel:+387671300035
tel:+387671300035
tel:+387671300035
tel:+387671300035
tel:+387671300035
mailto:office@genolab.ba
https://www.genolab.ba


