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GENETIKA: PRIČA O STANČIĆIM
Ideja za ovaj priručnik nastala je sasvim sluča
Medicinska genetika koji se u akademskoj gMedicinska genetika, koji se u akademskoj g
Integriranog preddiplomskog i diplomskog stud
S obzirom na to da sam te godine tek preuze
sadržaj već i način poučavanja, za zadnju sam
nazivom „Kako prenijeti genetičku informaciju p
vježbi čitati priče pacijenata i, naposljetku, igr
nedostajalo. Doslovno noć prije vježbe, a potak
kolegija, pomislila sam kako moramo zajednički
biti koristan svima. I onda sam shvatila da kao v
da istovremeno surađujem s više od 100 potenci
svojim studentima izraditi knjižicu koja bi sadrž
pojmove iz medicinske genetike za pacijente, dp j g p j ,
mogli potražiti one pojmove koji im nisu u potp
za učenje komunikacijskih vještina, a liječnici za
student dobio 11 pojmova koje je trebao objas
nisam niti mogla pomisliti što će se iz njihovih ob
U trenutku kada sam počela čitati i prepisivati
materijal od neprocjenjive vrijednosti Nekamaterijal od neprocjenjive vrijednosti. Neka
inspirativna da mi je tada sinulo kako bi barem
Roberti Šverko, studentici iste generacije koja ko
prepričala što bih htjela, rekla je da se u slo
sudjelovala u projektu. Nakon što sam vidjela pr
je uspjela slikom prikazati točno ono što sam
il i k ji č i iilustratorica ove knjige, na čemu sam iznimno z
sudjelovali oni studenti koji su je i napisali. Ja sa
umjetnošću zamisli, napisala kratke pričice.
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MA
jno neposredno prije zadnje vježbe iz kolegija
godini 2019 /2020 održavao na šestoj godinigodini 2019./2020. održavao na šestoj godini

dija Medicina na Medicinskom fakultetu u Rijeci.
ela kolegij i u potpunosti promijenila ne samo

m vježbu namijenila potpuno novi sadržaj pod
pacijentu?”. Iako sam znala da će studenti na toj
rati uloge pacijenta i liječnika, nešto mi je ipak
knuta pozitivnom energijom studenata tijekom
ostaviti neki trag za vječnost i to u obliku koji će

voditeljica kolegija imam nevjerojatnu privilegiju
ijalnih autora, mladih liječnika! Želja mi je bila sa
žavala na jednostavan način objašnjene stručne
druge studente i liječnike. Pacijenti bi u knjižicig j j j
punosti jasni, studenti bi knjižicu mogli koristiti
a informiranje svojih pacijenata. Stoga je svaki
niti na što jednostavniji način. U tom trenutku

bjašnjenja dalje razviti.
objašnjenja, shvatila sam da ispred sebe imam
su objašnjenja bila tako predivno slikovita isu objašnjenja bila tako predivno slikovita i

m dio njih trebalo zaista i ilustrirati. Kada sam
od mene izrađuje diplomski rad, sasvim slučajno
bodno vrijeme bavi ilustriranjem i da bi rado

rvih nekoliko ilustracija, bila sam zadivljena kako
m zamislila. I tako je Roberta postala jedina

h l j j či i di ij l k jizahvalna jer su na taj način u izradi cijele knjige
am, pak, inspirirana studentskim objašnjenjima i

U svojem konačnom obliku, priručnik ima tri na
za studente liječnike i pacijente ali i druge zaintza studente, liječnike i pacijente, ali i druge zaint
objašnjene osnove genetike čovjeka, kao i
prepoznati osobu s genetičkim poremećajem, k
postoje pa sve do toga na koji ih način možemo
na pojedinoj stranici nalaze se definicije 79 pojm
za studente, liječnike i pacijente koji se na bilo
Naposljetku, ova knjiga sadrži i primjere reč
medicinske genetike, a koji su namijenjeni stud
vještina na kolegiju Medicinska genetika, ali i lije
o (mogućem) genetičkom poremećaju.
No, osim glavnog cilja, a to je poticanje eduka
većeg broja ljudi, ovu sam knjigu htjela izraditi i ig j j j g j
svojoj prvoj generaciji studenata nove Medicin
život, baš kao što ću i ja njih pamtiti po lijepom
bolje nam svima može biti samo ako smo dobr
svoje znanje i vještine, čak i onda kada se tak
prepreka čini nemogućim.

amjene. Prije svega, on je edukativna slikovnica
teresirane pojedince jer su u njoj kroz ilustracijeteresirane pojedince jer su u njoj kroz ilustracije
osnove medicinske genetike. Od toga kako

kako nastaju i koje vrste genetičkih poremećaja
dijagnosticirati. Nadalje, nakon svake ilustracije

mova iz medicinske genetike koje čine tezaurus
koji način susreću s genetičkim poremećajima.
čenica u koje su ubačeni stručni pojmovi iz
dentima prilikom savladavanja komunikacijskih
ečnicima prilikom informiranja svojih pacijenata

acije i pismenosti iz medicinske genetike u što
iz još jednog razloga. Naime, željela sam ostavitij j g g j
nske genetike uspomenu koju će pamtiti cijeli

me u svojem najvažnijem trenutku u karijeri. Jer
i jedni prema drugima i ako nesebično dijelimo

kvo nešto zbog brojnih verbalnih i neverbalnih

doc. dr. sc. Nina Pereza, dr. med., urednica
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BIBLIOTE
STANČIĆA
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KA IZ
A NASLJEĐA

ŠTO JE GEŠTO JE GEENETIKA?ENETIKA?
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ept kućice – Lidija Brusar; Koncept knjige – Dominik Lenčić; Priča – Nina Pereza

1
Ljudsko tijelo možemo usporediti s razvijenim
mnogobrojnih četvrti, odnosno organa.

2
Međutim, detalje njihove sofisticirane gradnje m
četvrti uvećamo pomoću mikroskopa. Tada mož
svojstvenih skupina manjih ili većih stambenih
jednostambene i čine kućice koje mogu biti rašt
su druge zgrade višestambene uključujući visoksu druge zgrade višestambene, uključujući visok
svaku stambenu zgradu, vidjet ćemo da su tem
mali stanovi koje nazivamo stanicama. Naš je gra
prema građevnom materijalu, načinu izgradnje i
više od 220 različitih oblika.

33
Svaki naš stančić ima jedinstven tlocrt. Ipak, nek
primjerice, dnevnog boravka i kuhinje.

4
Srce svakog stančića, baš kao i ljudskog doma,

j l i b bibli t k k jnjemu se nalazi posebna biblioteka koja s
pohranjene u trezorima znanja – knjigama koj
Zemlji, ovisno o tome kojoj vrsti pripada, ima t
Ljudski stančići imaju 46 knjiga, od kojih 23 naslje

5
U k j k ji i i j di i fU svakoj su knjizi zapisane jedinstvene informa
čitavog organizma. Takva informacija sadržana j
sačinjavaju tekstualni zapis života, koji zovemo m

i visoko organiziranim gradom izgrađenim od

moguće je razaznati jedino ako dijelove pojedinih
emo vidjeti da je svaka četvrt izgrađena od sebi
zgrada koje nazivamo tkivima. Neke su zgrade
trkane po čitavom gradu ili građene u nizu, dok
ke nebodere No tu nije kraj Uvećamo li daljeke nebodere. No, tu nije kraj. Uvećamo li dalje

meljne stambene jedinice svakog grada zapravo
ad izgrađen od nekoliko trilijuna stančića koji se
i tome što se u njima događa mogu razvrstati u

ki su dijelovi zajednički svim stančićima, poput,

je dnevni boravak, odnosno jezgra stanice. U
d ži i f ij d j ji ž tiadrži informacije od neprocjenjive važnosti

je zovemo kromosomima. Svako živo biće na
točno određeni broj knjiga u svakom stančiću.
eđujemo od majke, a 23 nasljeđujemo od oca.

ij i d j i dj l j k čićacije za izgradnju i djelovanje svakog stančića
je u 6,4 milijardi slova ili nukleotida, a sva slova
molekulom DNA.

10
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ept ku ice – Lidija Brusar; Koncept knjige – Dominik Len i ; Pri a – Nina Pereza

Dodatno, u kuhinji svakog stan i a, tj. u mitoh
b k jig k j d ži b ki tposebna knjiga koja sadrži samo bakine recepte

recepte prepisuju same.

Iako stan i i imaju svoj precizan nacrt koji naslje
djelovanje zna ajan je i okoliš. Identi ni gradov
biti malo druga iji, ovisno o umjetni koj slobodi
bura, kiša, snijeg, ali i sve što se u stan i ima do
Takva se genetika, koja sura uje s okolišem i
grada, naziva epigenetika. Epigenetika je skup
zapise, a te se upute mogu mijenjati na dnevn
upute u obliku didaskalija, druge u obliku le
stranica.

Koncept ku ice – Lidija B

hondriju, na jednoj je polici sigurno pohranjena
T k k jig ij k d bi d je. Takvu knjigu uvijek dobivamo od mame jer one

e uju putem zapisa u knjigama, za njihov izgled i
i izgra eni na razli itim dijelovima Svijeta mogu
i graditelja. Tako er, s vremenom, uvjeti okoliša,
oga a, ostavljaju svoj trag na samim stan i ima.
daje kona an oblik i funkciju svakog stan i a i
razli itih uputa kako itati pojedine tekstualne

noj ili nekoj drugoj vremenskoj osnovi. Neke su
ektorskih oznaka, a tre e u obliku ozna iva a

Brusar; Koncept knjige – Dominik Len i ; Pri a – Saša Ostoji , Nina Pereza

12
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DNA
Definicije:
• molekula koja nosi jedinstveni genetički zap
• molekula koja nosi upute koje nas održavaju

l k l k j d ži lj d t• molekula koja sadrži nasljedne upute za spec
• molekula koja sadrži nasljednu uputu i inform
• molekula koja se nalazi u skoro svakoj stanic
• nasljedni materijal svih živih bića
• osnovna molekula koja određuje razvoj naših
• skraćenica naziva za molekulu koja čini naslje
• skup informacija koje određuju promjenjive

DN
DNA je dvolančana molekula koja se nala

rr
DNA je jedinstvena šifra koju nasljeđuje

DNA je vaš genetički materijal, od

13

is svakog živog bića
u na životu

ifič j t i g icifičan razvoj stanica organizma
maciju za izgradnju i funkciju organizma
ci, a sadrži sve poruke o našim osobinama

h stanica i nastanak određenih bolesti
edni materijal
i nepromjenjive karakteristike neke osobe.

Primjeri punih rečenica:
NA je biološka uputa posebna za svakog od nas. 

zi u stanici i predstavlja nositelja upute za rast i 
razvoj svake stanice te u konačnici organizmarazvoj svake stanice te, u konačnici, organizma. 
emo od roditelja i koja kodira sva naša obilježja. 
dnosno materijal od kojeg su sačinjeni vaši geni. 

DNA – to je fantazija. 

GENOM
Definicije:
• cjelokupan genetički materijal nekog organiz
• cjelokupna DNA nekog organizma
• cjelokupan nasljedni materijal jedne osobe• cjelokupan nasljedni materijal jedne osobe
• sve DNA u stanici
• svi nasljedni podaci jednog organizma.

Genom je cjelokupna DNA jednog čovjeka

Genom je skup uputa integriranih

GENETIČKI MATERIJAL (v DNAGENETIČKI MATERIJAL (v. DNA

NASLJEDNI MATERIJAL (v. DNA

zma

Primjeri punih rečenica:
a i to je uputstvo za sastavljanje i funkcioniranje 

jedne osobe. 
Genom je ono zbog čega smo to što jesmo.

h u živo biće prema kojemu ono biva to što jest.

A)A)

A)

14
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Zanimljivo je da biblioteka u dnevnom boravku
samo jednog stančića već i čitavog grada,
kromosoma, na policama je razvrstano i odvo

ikl dij h k dj l t lj d 2enciklopediju, vrhunsko djelo sastavljeno od 2
drugačiji od svih drugih parova, jer sadrži inform
dijela naših stančića. Primjerice, par velikih ruži
najvišoj polici, na točno određenoj stranici sadr
materijala koji će biti korišten za izgradnju, dj
nazivamo proteinima. S obzirom na to da sv
majčinu i jednu očevu, većina uputa prisutna j
različite upute za izradu ili upotrebu nekog m
dvije iste upute zovemo je homozigotom. Različ
oblici postojanja jednog gena.
No, naš tekstualni zapis, molekula DNA, nije sas
tekstova koje možemo pročitati, ali čije značenjj p j j
je da upute čine svega 1,2 % ukupnoga tekstualn
upute treba interpretirati.

čuva nacrte i upute kako napraviti svaki dio ne
poput slagalice. Naših 46 knjiga, odnosno

ojeno u 23 para. Oni zapravo čine jednu veliku
3 i k S ki j k b3 pari svezaka. Svaki je par svezaka poseban,

maciju za izgradnju i djelovanje samo određenog
častih knjiga koji se nalazi u trećem odjeljku na

rži upute, odnosno gene, potrebne za stvaranje
elovanje i opremanje kuhinje. Takve materijale

vaku knjigu posjedujemo u dvije kopije, jednu
je također u dvije kopije. Ako osoba ima dvije

materijala zovemo je heterozigotom, a ako ima
čite upute za isti materijal zovu se aleli, različiti

stavljen samo od uputa već i od brojnih drugih
je zasad u većini još uvijek ne znamo. Zanimljivoj j j j
nog zapisa, a najmanje 3 % je zapis o tome kako

Koncept zigotnosti - Patricia Božičević; Priča – Nina Pereza

16
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Ako osoba ima dvije različite
upute zovemo je heterozigotom,
a ako ima dvije iste upute zovemo
je homozigotom.

17

GEN
Definicije:f j
• dio DNA koji nosi informaciju na temelju koje
• dio molekule DNA koji je odgovoran za osob
• dio našeg nasljednog materijala koji određuj
• informacija koju nasljeđujemo od naših rodit

izgledati ili funkcionirati
• mali dio DNA koji stvara naše osobine ili uvje• mali dio DNA koji stvara naše osobine ili uvje
• zapis o građi i funkciji organizma.

Gen je maleni odsječak molekule DNA svakog 

e se oblikuje ljudski organizam
bine živih bića (npr. fizičke, psihičke...)

e neko naše svojstvo (npr. o građi ili funkciji)
telja, a određuje kako će nešto na našem tijelu

etuje nastanak bolestietuje nastanak bolesti

Primjeri punih rečenica:
organizma koji služi kao uputstvo za stvaranje 

potrebnog materijala za rast i razvoj stanica.
Gen je mali kod koji određuje naša svojstva.

18
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ZIGOTNOST
Definicije:
• dva gena za isto obilježje na paru kromosom
• pojam koji označava ima li neka osoba dva is
• stupanj sličnosti između dva gena koji određ

Svaka osoba normalno ima 23 para krom
kromosoma jednaki, osoba je hom

HETEROZIGOT
Definicije:
• osoba koja ima dvije različite kopije gena za
• osoba koja ima u svom genskom zapisu d

može samo jedna ili obje
• osoba koja je od majke i oca naslijedila različ

Heterozigot je osoba s različitim upu

19

ma
sta ili različita gena za neku osobinu
đuju isto svojstvo.

Primjeri punih rečenica:
mosoma, koji sadrže gene. Ako su geni na paru 

mozigot, a ako su različiti, osoba je heterozigot.

određeno svojstvo
vije različite varijante osobina, a očitovati se

ite gene za jednu osobinu.

Primjeri punih rečenica:
utama za isti zadatak na kromosomskom paru.

HOMOZIGOTHOMOZIGOT
Definicije:
• osoba koja ima dvije iste kopije gena za odre
• osoba koja je naslijedila od majke i oca iste g
• osoba koja je od roditelja dobila isti skup info
• osoba koja posjeduje dva identična gena zag

Homozigot je osoba s istim up

GENOTIPGENOTIP
Definicije:
• svi geni, odnosno sve nasljedne osobine nek

FENOTIPFENOTIP
Definicije:
• vanjska obilježja koja su nastala međudje

okoliša
• vanjska obilježja svakog čovjeka koja se oblik

eđeno svojstvo
gene za jednu osobinu
ormacija za neku osobinu
neku osobinu.

Primjeri punih rečenica:
utama za isti zadatak na kromosomskom paru. 

kog organizma.

elovanjem genetičkog materijala pojedinca i

kuju s obzirom na gene i okolišni utjecaj.

20
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Osim kroz koncept knjiga na polici i njihovog t
mogu se opisati kroz još dva koncepta.

1
Kada bismo molekulu DNA izvukli iz samo jed
duljina svih njezinih slova bila oko četiri met
dnevnog boravka, prostorije u kojoj je moleku
puta i iznosi između pet i deset mikrometara. Daputa i iznosi između pet i deset mikrometara. Da
mali prostor, ona se mora namotati oko protei
stančić miruje, molekula DNA nije gusto namota
vate. Međutim, kada se stančić treba pregraditi
u svoj najgušći oblik – kromosome. U tom t
pamučnu vatu namotanu na štapić za uho ili, pa
Isto kao i u konceptu knjiga na polici u ljudskimIsto kao i u konceptu knjiga na polici, u ljudskim

Koncept štapića

tekstualnog zapisa, kromosomi i molekula DNA

dnog stančića ljudskog organizma, ukupna bi
tra. Suprotno tomu, promjer jezgre, odnosno
la DNA smještena u stančiću, manji je 400 000
a bi tako velika molekula DNA mogla stati u takoa bi tako velika molekula DNA mogla stati u tako
na kao što se pamuk omata oko vretena. Kada

ana oko proteina i izgleda poput rahle pamučne
na dva nova stančića, molekula DNA se namota
renutku molekulu DNA možemo zamisliti kao

ak, kao šećernu vatu namotanu na drveni štapić.
stančićima nalazi se 46 štapićastančićima nalazi se 46 štapića.

a  - Lidija Brusar, Romina Grozaj-Hranić; Koncept vretena – Mia Kovačević
Priča – Nina Pereza

22
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2
U trećem konceptu, molekulu DNA
možemo zamisliti kao dugačko uže ili nit 
vune koja se namata u klupko 
nasljednih informacija. Jezgru, naš dnevni 
boravak pak možemo zamisliti kao košaricu kojaboravak, pak, možemo zamisliti kao košaricu koja
pomno čuva naša 23 para klupka naslijeđena od m

23

a

Koncept klupka  - Doris Ilovača; Priča – Nina Pereza

a 
mame i tate. 

KROMOSOM
Definicije:
• oblik u kojem je DNA vidljiva unutar stanice z
• strukture unutar stanica u kojima se nalazi D
• zgusnuta molekula DNA.

Kromosom je molekula DN
Kromosom je klupko nasljednih inform

LOKUS
Definicije:
• mjesto na kromosomu
• određeno mjesto na kromosomu na kojem je
• određeno mjesto na kromosomu na kojem s

Lokus možemo sh
Lokus je određeno područje na kromo

odre

za vrijeme diobe
NA u diobi

P i j i ih č iPrimjeri punih rečenica:
NA koja je namotana oko proteina kao vreteno.
macija u koje se namota veliko uže informacija.

Kromosomi su struktura nalik štapiću za uši.

e zapisana neka informacija
e nalazi neki gen.

Primjeri punih rečenica:
hvatiti kao jednu stepenicu na dugim ljestvama.
osomu. Na primjer, svaki gen nalazi se na točno 
eđenoj koordinati pa ga lako možemo pronaći.

24
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POGREŠNE
UMORNIH

25

E KNJIGE 
H PISARA

ŠTO SU I KAKO
GENETIČKI PO

O NASTAJU 
OREMEĆAJI?

26
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U gradu čovjeka, ljudskom tijelu, postoje dvije
razlikuju po tome od čega su i kako građeni štorazlikuju po tome od čega su i kako građeni, što
ali i koliki se broj knjiga, odnosno kromosoma u
pokretanje, hranjenje, učenje, sanjanje, nadanje,

27

e glavne vrste stančića, tjelesni i spolni. Oni se
o se u njima događa u kojoj su četvrti smještenio se u njima događa, u kojoj su četvrti smješteni,

njima nalazi. Tjelesni stančići zaslužni su za naše
, voljenje... U njima je pohranjeno 46 knjiga.

S druge strane, spolni stančići imaju samo jednu,
posebnim četvrtima svakog grada, a zaduženi sp g g ,
na potomstvo. Stoga, ženski i muški spolni sta
jednu kopiju svakog sveska naše velike enciklope
tlocrta i izbacivanjem jedne od dviju kopija u sva
mejozom. No, za razliku od ženskog stančića
prostorijama, muški stančić – spermij bude većin
s policama za knjige Ostavlja se i jedan mali šs policama za knjige. Ostavlja se i jedan mali š
zupčanici pomoću kojih će stančić moći putovat
mogla biti dopremljena do drugog grada gdje
stančić imaju svaki po jedan komplementaran,
sam za sebe nije dovoljan da se novi grad izgr
biblioteka, odnosno preklapanjem dvaju nacrta
g đ i ki d i l i t čići htgrađevinski radovi u spolnim stančićima zaht
građevinskih radnika, pa sve do pisara. Novi će g
spolnog stančića preseli u ženski spolni stančić
prvi tjelesni stančić novoga grada – zigota, koji ć

S obzirom na to da odrastao čovjek ima nekoliko
prvog tjelesnog stančića poslužit će u izgradnji
mitoze.. Kako bi ti ostali stančići mogli biti sagr
prije svakog građevinskog pothvata vjerno prep
može stati u jedan stančić, pa građevinski ra
Istovremeno, drugi radnici grade novi stančić p
knjiga u novi stančić. Na kraju će, ponovno, radnj g j p
starom i novom stančiću, te ravnopravno pohran

, ali podjednako važnu ulogu. Oni su smješteni u
u za prijenos naših knjiga u novi grad, odnosnop j j g g ,
ančić imaju svaki po 23 knjige, odnosno samo
edije. Oba spolna stančića nastaju pregradnjom

akom paru knjiga tijekom procesa koji nazivamo
– jajne stanice, koja zadržava tlocrt sa svim

nom razrušen te zadržava samo dnevni boravak
štednjak za energiju a dodaju mu se i posebništednjak za energiju, a dodaju mu se i posebni
i dugim i neravnim putevima kako bi biblioteka
se nalazi ženski stančić. Dakle, ženski i muški

, ali neistovjetan nacrt cjelokupnog grada koji
radi na novom mjestu. Tek ujedninjenjem dviju
a može nastati novi grad. Ovakvi sveobuhvatni
tij j g b j d ik d hit kttijevaju mnogobrojne radnike – od arhitekta,
grad, beba, nastati kada se biblioteka iz muškog
u procesu koji nazivamo oplodnja. Tada nastaje
će ponovno imati cijelu biblioteku od 46 knjiga.

o trilijuna tjelesnih stančića, tlocrt i knjige ovog
svih ostalih stančića u novom gradu u procesu
ađeni, u svakom od njih žive vrijedni pisari koji
isuju svih 46 knjiga. No, toliki broj knjiga više ne

adnici moraju razrušiti sve njegove prostorije.
po uzoru na prvi te potom pažljivo prenose 46
nici na identičan način sagraditi sve prostorije ug p j
niti knjige na police u oba dnevna boravka.

Priča – Nina Pereza

28
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MEJOZA
Definicije:

di b i k j j l i• diobeni proces u kojem nastaju spolne stanic
• način nastanka spolnih stanica, spermija

ukupnog broja kromosoma
• proces stvaranja spolnih stanica
• proces stvaranja ženskih i muških spolnih sta

Iz spolnih stanica nastalih mejozom
Mejoza je proces kojim će nastati spolne

Mejoza je nepoštena dioba tjelesnih stani
sadržaja a vrlo je bitna za oplodnju u kojoj će ssadržaja, a vrlo je bitna za oplodnju, u kojoj će s

29

ce
i jajne stanice, od kojih svaka ima pola od

anica, koje se spajaju u oplodnji tvoreći plod.

Primjeri punih rečenica:
m stvorit će se novi čovjek procesom oplodnje.
e stanice, odnosno koji je potreban da dođe do 

začeća.
ica nakon koje svaka spolna stanica dobije pola 
se pola maminog i pola tatinog sadržaja sastatise pola maminog i pola tatinog sadržaja sastati 

i stvoriti novo biće.

MITOZA
Definicije:

č k š• način na koji nastaju sve stanice u našem tije
• podjela stanica nužna za rast i razvoj organiz
• proces diobe kojim nastaju nove stanice
• proces kojim iz jedne stanice nastaju dvije ge
• proces kojim se umnaža broj stanica u tijelu
• proces u kojem se stanica dijeli na dvije stan

iz koje su nastale.

Poštena dioba tjelesnih stanica u kojoj stanica 
onda podijeli na dvije jednake količine koje je i o

Tijelo je sastavljeno od stanica

lelu
zma

enetički identične stanice

nice koje imaju isti broj kromosoma kao stanica

Primjeri punih rečenica:
prvo udvostručni svoj nasljedni materijal pa ga 

ona sama prvotno imala. Tako iz jedne nastanu 
dvije iste stanice kao prvotna stanicadvije iste stanice kao prvotna stanica. 

a, a one se neprestano dijele procesom mitoze. 

30



1731

Svaka od različitih vrsta organizama, odnosno gr
u tekstualnom zapisu u molekuli DNA, kao i b
određuje izgradnju upravo te vrste grada. Kadj g j p g
knjigama, nastaje genetički poremećaj. Međut
razviti i bolest. Naprotiv, o genetičkoj bolesti
određene tegobe koje su uzrokovane genet
nastaju kada se promjene upute za čitanje tekstu

Također nije svaki genetički poremećaj ujednoTakođer, nije svaki genetički poremećaj ujedno
odrasla osoba mogu imati genetički poremeć
genetički poremećaji događaju slučajno zbog um
de novo, a mogu nastati na tri načina: tijekom
(mejoza), zatim u ranom razvoju bebe prije
tjelesnih stančića (mitoza), te, konačno, nakon

čići S b i d j l č jstančićima. S obzirom na to da nastaju slučajn
genetičkim poremećajem imaju minimalan rizik
druge strane, osoba koja ima de novo genetički
na svoje potomstvo jer će ga pisari i dalje prepisi

Dakle, nasljedni su samo oni genetički poremeć
većina genetičkih poremećaja koji se dogode u
tijekom života, nose malen rizik da će se prenij
nisu problem umorni pisari, nego vanjsko ošte
kroz vrijeme. Primjerice, čak 95 % tumora nije
prisutni samo u tjelesnim stančićima, a nastali
biblioteku.

Stoga je važno zapamtiti da genetički poremeć
genetički poremećaj/bolest i nasljedni poremeća

radova na Zemlji ima jedinstven redoslijed slova
broj i izgled knjiga, odnosno kromosoma, što
da se dogodi promjena u tekstualnom zapisug p j p
im, takav poremećaj ne znači nužno da će se
govorimo tek onda kada grad, tj. osoba ima

tičkim poremećajem. Epigenetički poremećaji
ualnog zapisa.

o i naslijeđen Primjerice novorođeno dijete ilio i naslijeđen. Primjerice, novorođeno dijete ili
ćaj iako ga njihovi roditelji nemaju. Takvi se

mornih pisara u stančićima, po prvi put, odnosno
m procesa stvaranja spolnih stančića u roditelja

rođenja tijekom procesa nastajanja njezinih
n rođenja, odnosno tijekom života u tjelesnim

d b ij j d di lji b do, dobra vijest je da roditelji osobe s de novo
da se on ponovno dogodi u sljedećeg djeteta. S
poremećaj ima rizik da dalje prenese promjenu

ivati te se tada radi o nasljednom poremećaju.

ćaji koji su prisutni u spolnim stančićima. Stoga
u tjelesnim stančićima nakon rođenja, odnosno
jeti dalje na potomstvo. Naime, ovdje najčešće
ćenje knjiga ili njihovog zapisa koje se događa
nasljedno jer su uzročni genetički poremećaji

i su kao posljedica načina života koji oštećuje

ćaj i genetička bolest nisu istoznačnice, kao niti
aj/bolest.

Priča – Nina Pereza
32
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GENETIČKI POREMEĆAJGENETIČKI POREMEĆAJ
Definicije:
• promjena nasljednog zapisa u stanicama čov
• promjena u genetičkom materijalu nekog or
• promjena u nasljednommaterijalu koja može

GENETIČKA BOLEST
Definicije:
• skup simptoma i znakova nastalih kao poslje

33

vjeka
rganizma
e uzrokovati određenu genetičku bolest.

edica genetičkih poremećaja.

DE NOVO GENETIČKI POREMEĆ
Definicije:

ć j k ji j lj i t k d k č• poremećaj koji se javlja prvi put kod nekog č
• promjena koja je nastala neočekivano i nema
• promjena koja nije prisutna u roditelja te je

minimalan
• promjena u nasljednom materijalu koja se po

potom može prenijeti na svoje potomstvo.

De novo označava genetičku promjenu ko

Razlog zbog kojeg ste vi ili vaše dijete prvi s oRazlog zbog kojeg ste vi ili vaše dijete prvi s o

ĆAJ (BOLEST)

čl bit ljičlana obitelji
a nikakve veze s precima
e rizik da se ponovno dogodi u istih roditelja

ojavljuje prvi put kod neke osobe, a ta osoba je

Primjeri punih rečenica:
oja je nastala slučajno, prvi put, što znači da nije 

prisutna u roditelja.
De novo promjena je novonastala promjena.

ovom bolešću u obitelji je pojava promjene kojaovom bolešću u obitelji je pojava promjene koja 
nije prethodno postojala.

34
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NASLJEDNA GENETIČKA PROM
Definicije:

j k j lij di d j d dit• promjena koja se naslijedi od jednog rodite
dalje na svoju djecu

• promjena koja se nasljeđuje u obitelji, a m
preskakati generacije, ovisno o vrsti nasljeđi

• promjena koja se prenosi kroz generacije
• promjena koja se prenosi unutar više genera

potpunosti, u slabijoj inačici ili uopće ne mor

Nasljedna bolest je bolest koja je u vašoj

Nasljednu bolest vam je prenio jedan ili oba rodNasljednu bolest vam je prenio jedan ili oba rod

35

MJENA (BOLEST)

lj i k j t ji ć t delja i za koju postoji mogućnost da se prenese

može uzrokovati bolest u svakoj generaciji ili
vanja

acija u nekoj obitelji, a bolest se može razviti u
ra.

Primjeri punih rečenica:
j obitelji generacijama. Vi ste je dobili od svojeg 

roditelja i možete je prenijeti svojoj djeci.
ditelja i uzrok je u genetici a ne u vašem načinuditelja i uzrok je u genetici, a ne u vašem načinu 

života. 

36
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GRAD DRUGAČGRAD DRUGAČ

37

ČIJIH STANČIĆAČIJIH STANČIĆA KAKO LIJEČNIK PREP
OSOBU S GENETIČKI

POZNAJE 
M POREMEĆAJEM?

38
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Bilo koja osoba koja zatraži pomoć liječnika je p
tegobe određene bolesti. Vidljive tegobe zovem
ih osjeća zovemo simptomima. Kombinacija obje
puno razloga na temelju kojih liječnik može ppuno razloga na temelju kojih liječnik može p
osobu koji ima genetički poremećaj, a možemo i

Prije svega, liječnik će na genetički poremećaj n
je li zdrava ili ima određene tegobe, u obitelji
poremećaj. Liječnik tada može izračunati koliki je

U drugoj se kategoriji nalaze osobe koje imaju o
utvrđenim genetičkim poremećajem. U takvih o
genetičkom ili nekom sasvim drugom uzroku te
kombinacija tegoba, liječnik može ne samo nap
vrsti genetičkog poremećaja moglo raditi. Neke
b b ij đ j ili i đ j ij k dj i jbebe prije rođenja ili pri rođenju, tijekom djetinjs
poremećaja, neke će osobe imati samo prom
razvoju inteligencije, srca ili osjetila, dok će n
(sindrom). Nadalje, zbog prisutnog genetičkog
začećem ili djelotvornošću lijekova. Važno je na
pronaći uzrok tegoba, pa liječnik može pacijent
moglo doći. Tada bolest još nema konačn
diferencijalnom dijagnozom. Kada pronađe uz
postavlja dijagnozu.

Naposljetku, u treću kategoriju spadaju osobe
nemaju srodnike s utvrđenim genetičkim po
poremećaj, tada to možemo utvrditi samo pom
postoje strogi razlozi u kojim se slučajevima u z
će biti opisano u dijelu o vrstama genetičkog tes

pacijent, neovisno o tome je li ona zdrava ili ima
mo znakovima, dok one koje ne vidimo, a osoba

e vrste tegoba čini obilježja neke bolesti. Postoji
prepoznati grad drugačijih stančića odnosnoprepoznati grad drugačijih stančića, odnosno
ih razvrstati u tri kategorije.

ajlakše posumnjati ako osoba, bez obzira na to
i ima srodnika kojem je već utvrđen genetički
e rizik da je osoba naslijedila taj poremećaj.

dređene tegobe, ali u obitelji nemaju srodnike s
osoba liječnik najprije mora razlučiti radi li se o
egoba. Upravo na temelju posebnosti i obrasca
praviti ovu razliku, već i procijeniti o kojoj bi se
e je genetičke poremećaje moguće prepoznati u

ili k ij k d l d bi O i istva ili, pak, tijekom odrasle dobi. Ovisno o vrsti
mijenjen izgled tijela (dismorfija), poteškoće u

eke istovremeno imati više različitih obilježja
g poremećaja osoba može imati problema sa
apomenuti da ponekad uopće nije jednostavno
u navesti popis svih razloga zašto je do tegoba
no ime, a popis mogućih imena zovemo
zrok tegoba, liječnik imenuje bolest, odnosno

e koje nemaju nikakve tegobe i koje u obitelji
oremećajem. Ako takva osoba ima genetički

moću različitih laboratorijskih testova. Međutim,
zdravih osoba mogu provoditi takvi testovi, što
tiranja.

Priča – Nina Pereza
40
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SIMPTOMI
Definicije:f j
• subjektivni opis tegoba kako ih pacijent navo

ZNAKOVI
Definicije:f j
• objektivni opis tegoba pacijenta kako ih liječ

KLINIČKA OBILJEŽJA
Definicije:Definicije:
• skup simptoma i znakova u pacijenta.

41

odi.

nik navodi.

DIFERENCIJALNA DIJAGNOZA
Definicije:
• popis različitih bolesti koje mogu doći u

temeljene na sličnim simptomima i znakovimj p
• proces prepoznavanja bolesnikova stanja raz

slične simptome i znakove
• različite bolesti koje mogu dovesti do istih ili
• različite bolesti koje mogu imati ista ili slična
• skup mogućih bolesti koje se slažu sa simpto
• sve moguće bolesti koje dolaze u obzir za od• sve moguće bolesti koje dolaze u obzir za od

Diferencijalna dijagnoza su sve dijagnoze o 

Diferencijalna dijagnoza su sve bolesti i medic

Diferencijalna dijagnoza su sve moguć

obzir prilikom otkrivanja konačne dijagnoze
ma

zlikovanjem svih bolesti koje mogu prouzročiti

sličnih simptoma i znakova
obilježja, ali su različitog uzroka

omima i znakovima koje pacijent ima
dređeni skup obilježja koje pacijent imadređeni skup obilježja koje pacijent ima.

Primjeri punih rečenica:
kojima liječnik trenutno razmišlja s obzirom na 

simptome i znakove bolesti koje imate.
cinska stanja koja su moguća kod vas s obzirom 

na vašu kliničku sliku, odnosno vaše tegobe.
će dijagnoze koje bi mogle objasniti simptome i 

znakove koje imate.

42
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RAZVOJNA ANOMALIJA
Definicije:
• bilo kakvo odstupanje od normalnog razvoja

DISMORFIJA
Definicije:
• promijenjen izgled određenog dijela tijela, ko

ij j tj l bilj žj k j t• promijenjena tjelesna obilježja koja su nast
djelovanja okoliša

• promjene na tijelu koje njegov izgled čine ne
• promjena u fizičkom izgledu koja odudara

bolesti.

Dismorfija je neuobičajena promjena u izgled
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a čovjeka prije ili nakon rođenja.

oji odstupa od izgleda u većine ljudi
t l k lj di g tičkih ć j i/ilitala kao posljedica genetičkih poremećaja i/ili

euobičajenim
od prosjeka i može biti znak neke genetičke

Primjeri punih rečenica:
du tijela koja nam govori o potencijalnom riziku 

za zdravlje vas i vašeg djeteta.

MALFORMACIJAMALFORMACIJA
Definicije:
• odstupanje od normalne građe nekog dijel

prije rođenja
• poremećaj u kojem se neki dio tijela nije

poremećaja.p j

Malformacija je promjena strukture dijela orga
poremećaja 

SINDROM
Definicije:
• skupina obilježja koja se redovito pojavljuju s
• više obilježja u različitim organskim sustavim

iš t kt ih i/ili f k i l ih ć j• više strukturnih i/ili funkcionalnih poremećaj

Sindrom je skup različitih kliničkih obiljež

la tijela zbog genetičkog problema u razvoju

e dobro razvio zbog prirođenog genetičkog

Primjeri punih rečenica:
anizma s kojom se dijete rađa zbog genetičkog 
u samom stvaranju tog određenog dijela tijela.

skupa u nekoj bolesti
ma koja se zajedno javljaju u jednoj bolesti

k ji i t i k g ia koji su prisutni u nekom organizmu.

Primjeri punih rečenica:
žja, a svaki sindrom ima karakterističnu skupinu 

obilježja od kojih se sastoji.

44



24

TERATOGEN
Definicije:
• štetan vanjski činitelj koji djeluje na razvitak
• tvar iz okoliša koja dovodi do oštećenja plod
• vanjski čimbenik koji dovodi do promjena u p
• vanjski čimbenik koji je štetan za razvoj plod

Teratogen je neka tvar iz okoline koja i u malim
u djeteta tijekom trudno

Teratogen je štetan za vašu bebu u trudnoći

45

ploda uzrokujući malformacije
da
ploda tijekom trudnoće
a.

Primjeri punih rečenica:
m dozama može uzrokovati poremećaj ili bolest 

oće,  dok odrasli organizam nije na nju osjetljiv.
i te biste ga morali izbjegavati da biste spriječili 

moguće štetne posljedice za svoje dijete.

KASNA DOB POJAVE BOLESTI
Definicije:
• bolest koja se javlja kasnije u životu, nakon 3j j j j
• bolest za koju ne postoji vjerojatnost da će s
• karakteristika bolesti da se javi tek u kasnijo

ranije.

Iako je promjena prisutna u nasljednom maIako je promjena prisutna u nasljednom ma

NEPLODNOST
Definicije:Definicije:
• nemogućnost začeća nakon najmanje godinu

30. godineg
se javiti prije 30. godine života
oj životnoj dobi, bez naznake za njezinu pojavu

Primjeri punih rečenica:
terijalu od rođenja s tom bolešću se ne roditeterijalu od rođenja, s tom bolešću se ne rodite,

nego se očituje tek kasnije u životu.

u dana nezaštićenih spolnih odnosa.
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POGREŠNA SLOV
KNJIGE ZA STANČ

47

VA I POGREŠNE 
ČIĆ SU BRIGE

KOJE VRSTE GENETI
POSTOJE?
Genski poremećaji –
i kako se nasljeđuju?

ČKIH POREMEĆAJA 

– što su, kako nastaju
?
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Ako se podsjetimo da smo ljudsko tijelo uspAko se podsjetimo da smo ljudsko tijelo usp
nadopuniti i reći da postoje ženski i muški grad
dvije vrste gradova razlikuju u mnogočemu –
Primjerice, ženski grad je prilagođen za proizvo
Upute o tome hoće li onaj prvi tjelesni stančić
zapisane su u knjigama unutar stančića.

Od ukupno 23 para knjiga, prvih 22 para sadrži za
i ženskog i muškog grada. Iz tog ih razloga zov
tjelesnim kromosomima (grčki naziv – autosomi
polici desno, jedini je par u kojem knjige nisu p
odrediti razvoj ženskog ili muškog grada te i
spolnim kromosomima (grčki naziv – gonosom
velike ružičaste knjige pod naslovom „knjiga X”
grada imaju jednu veliku ružičastu „knjigu X” i je

49

poredili s gradom tada možemo usporedbuporedili s gradom, tada možemo usporedbu
dovi. Iako gradovi zapravo nemaju spol, ove se

od načina izgradnje pa do načina djelovanja.
dnju građevinskog materijala za nove gradove.
nakon oplodnje izgraditi ženski ili muški grad

apis nužan za izgradnju i djelovanje svih stančića
emo gradskim ili tjelesnim knjigama, odnosno
i). Međutim, posljednji par, smješten na najnižoj
posve iste. Naime, upravo su to knjige koje će
ih stoga zovemo spolnim knjigama, odnosno

mi). Tjelesni stančići ženskoga grada imaju dvije
” (kromosom X), dok tjelesni stančići muškoga

ednu malu plavu „knjigu Y” (kromosom Y).

Genski poremećaji nastaju unutar gena, odnos
knjiga i to onda kada se promijeni normalni red
prilikom čitanja. Promjene redoslijeda slova zo
može se promijeniti unutar gradskih ili spolnih
načine kako se te promjene mogu nasljeđiva
gradskim knjigama zove se autosomno nasljeđi
X zove se X-vezano nasljeđivanje.

Nadalje, s obzirom na to da upute posjedujemo
promijenjena samo jedna uputa, dok će dr
promijenjene. Ako tegobe nastaju kada je promip j j g j j p
poremećaj dominantan jer promjena nadjača
strane, ako tegobe nastaju tek kad su obje ko
poremećaj recesivan. Stoga u ljudi postoji ukupn
dominantni, autosomno recesivni, X-vezani dom

Važno je razlikovati ove oblike nasljeđivanja jeVažno je razlikovati ove oblike nasljeđivanja je
nasljeđivanje unutar obitelji. Primjerice, ako o
knjizi, rizik da će promjenu prenijeti na potoms
ako se genski poremećaj nalazi u spolnoj knjizi X
kćeri i sinove.

sno unutar uputa u tekstualnom zapisu naših
doslijed slova u uputama, što utječe na smisao
ovemo varijantama sekvence. Redoslijed slova
knjiga, pa shodno tomu razlikujemo i različite

ati unutar obitelji. Nasljeđivanje promjena u
ivanje, a nasljeđivanje promjena u spolnoj knjizi

u dvije kopije, neke će bolesti nastati već ako je
ruge nastati tek kad su obje kopije uputa
ijenjena samo jedna uputa, kažemo da je genskij j j p , j g

onu drugu, normalnu kopiju uputa. S druge
opije uputa promijenjene, kažemo da je genski
no četiri vrste genskih poremećaja – autosomno

minantni i X-vezani recesivni.

er će o njihovoj vrsti ovisiti i izračun rizika zaer će o njihovoj vrsti ovisiti i izračun rizika za
osoba ima genski poremećaj u nekoj gradskoj
stvo isti je za kćeri i sinove. Za razliku od toga,

X, tada je rizik za njegovo nasljeđivanje različit za

Priča – Nina Pereza
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PATOGENA VARIJANTA SEKVEN
Definicije:
• promjena u genu koja je štetna
• promjena u genu koja uzrokuje bolest.

Promjena u genu k
U većini populacije postoji točno određena 

51

NCE

Primjeri punih rečenica:
koja ga izmijeni na nepovoljan način za zdravlje.

struktura gena, a patogena varijanta sekvence 
promijeni gen tako da dolazi do bolesti.

AUTOSOMNO DOMINANTNO N
Definicije:
• autosomno označava gen na tjelesnom kr

dj č d i k ji j l biji ( i )nadjača drugi gen koji je slabiji (recesivan)
• jedan od načina prijenosa genskog poremeć

promijenjen ili da je samo jedan roditelj bole
• označava da je određena karakteristika dom
• tip nasljeđivanja kod kojeg se osobina p

očitovanje te osobine potrebno oštećenje sa
• vrsta nasljeđivanja genskih bolesti s roditelj

gen, bilo od oca, bilo od majke.

Autosomno dominantno nasljeđivanje je ob
kojih osoba mora imati samo jedan gkojih osoba mora imati samo jedan g

Da bi se genska bolest očitovala potrebno j
odnosno gen ko

NASLJEĐIVANJE

romosomu, a dominantno označava gen koji

ćaja, u kojem je dovoljno da je samo jedan gen
estan

minantna nad drugom
prenosi na nespolnom kromosomu te je za
amo jednog gena
ja na dijete u kojem je dovoljan jedan bolestan

Primjeri punih rečenica:
blik nasljeđivanja određenih genskih bolesti kod 
gen promijenjen dok drugi gen u paru može bitigen promijenjen, dok drugi gen u paru može biti 

normalan.
je da pojedinac naslijedi samo jedan, „jači“ gen, 
ji nadvlada onaj slabiji, kojeg zovemo recesivni.
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AUTOSOMNO RECESIVNO NAS
Definicije:
• oblik nasljeđivanja genskih bolesti kod kojeg

koji nose jedan od dva promijenjena gena, nj j p j j g ,
• tip nasljeđivanja kod kojeg se osobina p

očitovanje te osobine potrebno prisustvo ob
• vrsta nasljeđivanja u kojem dvije kopije prom

se genska bolest razvila, i to po jedna od sva
• vrsta nasljeđivanja u kojoj oba roditelja mor

rizik da će dijete biti bolesno je 25 %rizik da će dijete biti bolesno je 25 %.

Ako je bolest autosomno recesivna, to znači d
nositelj promijenjenog gena. Nositelj može

Oba roditelja imaju dvije informacije za neku
njih pogrešna. Ako oba roditelja prenesu p

p

53

SLJEĐIVANJE

g dijete ima bolest samo ako od oba roditelja,
aslijedi pogrešan gen, a rizik za to je 25 %j p g g , j 5

prenosi na nespolnom kromosomu te je za
bje oštećene kopije gena (i od majke i od oca)
mijenjenoga gena moraju biti naslijeđene da bi
akog roditelja
raju imati promjenu na jednom od dva gena, a

Primjeri punih rečenica:
da roditelji neće razviti bolest jer je svaki od njih 
e prenijeti gen na potomka, a bolest nastaje tek 

kad se naslijede dva promijenjena gena.
u osobinu, od kojih je u svakoga samo jedna od 
ogrešnu informaciju djetetu, ono će imati dvije 

pogrešne informacije zbog čega nastaje bolest.

X-VEZANO NASLJEĐIVANJE
Definicije:Definicije:
• oblik nasljeđivanja u kojem se gen za bolest
• oblik nasljeđivanja u kojem se osobine i bole
• nasljeđivanje gena koji se nalaze na kromoso

Postoje štapići X i Y koje zovemo spolnim k

X-vezano nasljeđivanje je oblik nasljeđivanja
bolest nalazi na kromosomu X kojega posjedu

da žene imaju dva kromosoma X, a muškarci s

nalazi na spolnom kromosomu X
esti prenose preko spolnog kromosoma X
omu X.

Primjeri punih rečenica:p
kromosomima. Neke bolesti se nalaze samo na 

štapiću X.
a neke bolesti u kojemu se gen odgovoran za tu 
uju i muškarci i žene. Međutim, s obzirom na to 
amo jedan, bolest se različito izražava ovisno o 

spoluspolu.
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Postoje tri osnovne vrste promjena redoslijeda
Uzmimo za primjer promjene koje se mogu dogop j p j j g g

U prvom slučaju dogodilo se umetanje pet slova
tome koliko vrata treba izgraditi. Takve promj
ovih promjena zovu se dinamične mutacije, k
sastavljenih od tri slova.

U drugom slučaju došlo je do brisanja pet slo
kuhinja neće imati ulazna vrata. Ove se promjene

Naposljetku, u trećem je slučaju došlo do zamje
su „vrata” postala „vrsta”, zbog čega niti ova ku

U sva tri slučaja, zbog promijenjenih uputa za stv
kuhinje, a time i njezina funkcionalnost. Iz tog će
hrane i stvaranju energije za život, zbog čega će,

No, bitno je napomenuti da ne dovode sve prom
našim slučajevima, najmanji problem će imati pr
To znači da nemaju sve promjene redoslijeda slo
kada bismo u svih ljudi na Zemlji pročitali redos
redoslijed podudara u 99 % od 6,4 milijarde ukup
Neke od promjena u preostalih 1 % slova neće
nalaziti u dijelovima teksta izvan uputa.j p

slova, odnosno varijanti sekvence u uputama.
diti u uputama za izgradnju kuhinje.p g j j

riječi „vrata”, što će dovesti do nesporazuma u
jene nazivamo insercijama. Posebne podvrste
koje nastaju umetanjem velikog broja kopija

va koja označavaju pojam vrata, stoga takva
e nazivaju delecije.

ne, odnosno supstitucije samo jednog slova te
uhinja neće imati ulazna vrata.

varanje ulaznih vrata, promijenjena je struktura
razloga cijeli stančić imati problema u pripremi
konačno, nastati bolest.

mjene redoslijeda slova do bolesti. Primjerice, u
rvi stančić, čija kuhinja ima jedna ili dvoja vrata.
va jednako teške posljedice za stančiće. Naime,
lijed slova u svim knjigama, vidjeli bismo da se
pnog broja slova u našem tekstualnom zapisu.
uopće promijeniti smisao uputa, a neke će se

Priča – Nina Pereza
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DELECIJA
Definicije:f
• dio nasljednog materijala se izgubi
• greška u kojoj dolazi do gubitka slova u genu
• gubitak (brisanje) dijela gena, koji može dov

Uobičajeno je da na određenom mjesUobičajeno je da na određenom mjes
nedost

INSERCIJA
Definicije:Definicije:
• greška u kojoj dolazi do viška slova u genu
• višak dijela gena, koji može dovesti do boles

Uobičajeno je da na određenom mjestu u g

SUPSTITUCIJA
Definicije:
• greška u kojoj dolazi do zamjene jednog slov

57

u
esti do bolesti.

Primjeri punih rečenica:
stu u genu postoji uputa ili šifra a u deleciji onastu u genu postoji uputa ili šifra, a u deleciji ona 
taje ili nije potpuna te može uzrokovati bolesti.

sti.

Primjeri punih rečenica:
genu postoji uputa ili šifra, a u duplikaciji je ima 

previše te može uzrokovati bolesti.

va u genu.

ALELNA HETEROGENOST
Definicije:
• fenomen kada jedna bolest može nastati zbo
• fenomen kod kojeg različite promjene u jedn
• postojanje više različitih vrsta pogrešaka u je

Alelna heterogenost su promjene redoslijeda n
već postoje različiti tipo

LOKUSNA HETEROGENOST
Definicije:
• fenomen kada ista genska bolest može nasta
• fenomen kada promjene u jednom od više rafenomen kada promjene u jednom od više ra
• fenomen kada različiti geni smješteni na ra

uzrok iste bolesti
• fenomen kada više različitih gena može biti u

og različitih vrsta promjena u jednom genu
nom genu mogu dovesti do iste bolesti
dnom genu koje sve uzrokuju istu bolest.

Primjeri punih rečenica:
nukleotida u jednom genu koje nisu uvijek iste, 
ovi promjena koji mogu dovesti do iste bolesti.

ati promjenom na nekom od više gena
azličitih gena mogu uzrokovati istu bolestazličitih gena mogu uzrokovati istu bolest
azličitim mjestima u kromosomima mogu biti

uzrok iste bolesti.
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DINAMIČNA MUTACIJA (v. ANT
Definicije:Definicije:
• promjena koja je rezultat nestabilnosti i prod
• promjena koja se mijenja kroz generacije i

bolesti
• promjena u genu koja dovodi do prekomjern
• promjena u genu koja se u budućim genera
bolesti i/ili teže simptome

• promjena u genu koja dovodi do ponavljanja
• promjena u genu koja nije stalna u duljini i m

Dinamična mutacija je genska promjena čiji sDinamična mutacija je genska promjena čiji s
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TICIPACIJA)

duljenja ponovljenih slijedova od tri nukleotida
može dovesti do pogoršanja ili ranije pojave

nog ponavljanja niza od tri nukleotida
acijama može povećati i izazvati ranije javljanje

a ili produženja dijela nasljedne informacije
može se mijenjati u sljedećim generacijama.

Primjeri punih rečenica:
se broj kopija kroz generacije može povećavatise broj kopija kroz generacije može povećavati.

ANTICIPACIJA (v. DINAMIČNA M
Definicije:Definicije:
• fenomen kada se bolest može javiti ranije neg
• fenomen kada se bolest u sljedećoj generacij
• teža i/ili ranija pojava genetičke bolesti u nare

Anticipacija znači da je moguće da će, nažalo
sve teža ili se javljati ranije u svakoj sljedećo

nasljednu bolest, u va
S obzirom na to da ste naslijedili promjenu u g

generaciji može doći do ranije ili teže po

MUTACIJA)

go kod roditelja i može imati teži oblik
i pojavljuje sve ranije ili s težim simptomima

ednoj generaciji.

Primjeri punih rečenica:j p
st, bolest koja se nasljeđuje u vašoj obitelji biti 

oj generaciji. Na primjer, ako vaš otac ima neku 
as se ona može izraziti ranije ili u težem obliku.
genu koja dovodi do toga da u svakoj sljedećoj 
jave bolesti, preporučamo praćenje vas i vaših 

potomakapotomaka.
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PENETRABILNOST
Definicije:
• postotak u kojem se genska bolest pojavljuje• postotak u kojem se genska bolest pojavljuje
• probojnost određenog gena
• prodornost, vjerojatnost da će se genska bo
• svojstvo koje pokazuje kolika je vjerojatnost
• svojstvo određenih promjena u genima da

nekih ne
• vjerojatnost da će osoba oboljeti od bolesti z
• vjerojatnost da će se promjena u genu koja u

Penetrabilnost označava koliko posto im

Što je veća penet
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e kod osoba koje imaju promjenu u genue kod osoba koje imaju promjenu u genu

olest izraziti
t da će se promjena u genu izraziti kao bolest

se kod nekih osoba izrazi kao bolest, a kod

za koju ima gensku promjenu
uzrokuje bolest izraziti.

Primjeri punih rečenica:
mate šanse da razvijete bolest ako ste naslijedili 

promijenjen gen.promijenjen gen.
trabilnost, veće su šanse da će se bolest razviti.
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POGREŠNA SLOV
KNJIGE ZA STANČ

63

VA I POGREŠNE 
ČIĆ SU BRIGE

KOJE VRSTE GENETIČ
POSTOJE?
Kromosomski porem
kako nastaju i kako se

ČKIH POREMEĆAJA 

mećaji – što su, 
e nasljeđuju?

64



3465

Kromosomski poremećaji su poremećaji koji m
samo jednu uputu kao genski poremećaji, već d
klupka vune.

Kromosomske poremećaje možemo klasificirati
je li došlo do poremećaja u ravnoteži tekstualn
tekstualnog zapisa ili je količina ostala ista, s tim
ili između knjiga.

Nebalansirane promjene uvijek dovode do bolp j j
čitavih knjiga, što je stanici teško balansirati. Na
količina uputa pa će stančići imati višak materija
zbog čega će stančići imati nedovoljno materijala

Suprotno tomu, promjene u kojima je došlo sam
jedne knjige ili iz jedne knjige u drugu su balajedne knjige ili iz jedne knjige u drugu su bala
izgradnju stančića u potpunosti prisutan. Međ
može stvarati poteškoće prilikom začeća ili u pot

Koncept balansiranosti  - Ana Boka Drmić; Konce

mijenjaju naš tekstualni zapis, ali ne zahvaćaju
dijelove ili čitave kromosome, odnosno knjige ili

na različite načine. U prvoj podjeli bitno je samo
og zapisa, odnosno postoji li promjena količine

me da dijelovi teksta promijene raspored unutar

lesti jer postoji višak ili manjak dijelova ili čakj p j j j
ime, u takvim poremećajima postoji ili prevelika
ala za svoju izgradnju, ili premala količina uputa
a za izgradnju i posljedičnu normalnu funkciju.

mo do promjene poretka dijelova teksta unutar
ansirane jer je sav potreban tekst za normalnuansirane jer je sav potreban tekst za normalnu
đutim, ovakav promijenjen redoslijed tekstova
tomstva.

ept promjene poretka – Ivona Mićović, Ivan Mikuličić; Priča – Nina Pereza
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NEBALANSIRANA KROMOSOM
Definicije:
• promjena količine genetičkog materijala
• promjena u genetičkom materijalu u kojoj ne

Nebalansirana je ona promjena na kromosom
višak ili manjak genetičkog m

67

MSKA PROMJENA

ečega ima previše i/ili premalo.

Primjeri punih rečenica:
mu koja će svakako dovesti do bolesti jer imate 
materijala, koji je stanici malo teško balansirati.

BALANSIRANA KROMOSOMSK
Definicije:
• promjena kod koje je količina genetičkog

uzrokovati posljedice kod potomstva
• promjena u kojoj ne dolazi do gubitka ili do

drugačije raspoređen
• promjena unutar jednog ili između više krom

količine nasljednog materijala.

Kod vas se neće razviti bolest, no u vaše djece 

U balansiranoj kromosomskoj promjeni

b b l k k dZbog balansirane kromosomske promjene do

KA PROMJENA

materijala u stanici ostala ista, ali koja može

bitka nasljednog materijala, već je taj materijal

mosoma koja nije dovela do ukupne promjene

Primjeri punih rečenica:
je moguć razvoj bolesti ili ovo može utjecati na 

vašu plodnost i trudnoću.
i mijenja se poredak, ali ne i količina nasljednog 

materijala.
šl d š d k l došlo je do razmještanja podataka u nasljednom 

materijalu u stanicama.
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Kromosomski poremećaji također se mogu po
broj knjiga i one u kojima je promijenjena građa k

Promjene u normalnom broju knjiga nazivam
knjiga može biti promijenjen unutar samo jedno
istovremeno unutar svih parova knjiga, što zove

Za aneuploidije, uzmimo za primjer šest istih r
police kako je to uobičajeno u zdravim stanč
normalno u paru, a na drugu policu premjestim
istih knjiga na drugoj polici više nije dva nego tr
broj knjiga u stančiću bit će za jedan veći nego š
knjiga ostala sama jer joj par nedostaje, pa tak
broj knjiga u stančiću bit će za jedan manji od no

Kod poliploidije, uz svaki par knjiga nalazi se još
poremećaju ukupan broj kromosoma 69.

Sve promjene u broju knjiga su nebalansirani p
tekstualnih uputa i građevnog materijala uzroku
Određene trisomije uzrok su prepoznatljivih sindOdređene trisomije uzrok su prepoznatljivih sind
već prije ili prilikom rođenja ima specifične pote
najčešći su uzrok spontanih pobačaja.

Dobra vijest je da većina promjena u broju kn
prilikom stvaranja ženskog ili muškog spolnog

đ đ č ćmeđu novosagrađenim stančićima.

Koncept specifičnih poteškoća u sindromima – Ana Boka Dr

dijeliti na poremećaje u kojima je promijenjen
knjiga u stančićima.

mo numeričkim aberacijama kromosoma. Broj
og para knjiga, što zovemo aneuploidija, ili, pak,
emo poliploidija.

ružičastih knjiga i posložimo ih u parove na tri
čićima. Sada na najvišoj polici pustimo knjige
mo jednu knjigu s treće police. Broj primjeraka
ri, pa taj poremećaj zovemo trisomija, a ukupan
što je to normalno (47). Na trećoj je polici jedna
kav poremećaj zovemo monosomija, a ukupan

ormalnog (45).

š jedan isti primjerak svake knjige te je u ovom

poremećaji koji zbog velikih promjena u količini
uju brojne i raznovrsne poteškoće u stančićima.
droma poput sindroma Down zbog čega bebadroma, poput sindroma Down, zbog čega beba
eškoće. Također, promjene u broju kromosoma

njiga nastaje slučajno, odnosno de novo, i to
g stančića zbog neravnopravne podjele knjiga

mić; Koncept samog para u monosomiji – Ivan Erstić; Priča – Nina Pereza
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NUMERIČKA ABERACIJA KROM
Definicije:
• manjak ili višak kromosoma
• odstupanje od normalnog broja kromosoma
• promjena broja kromosoma, koja može uzro
• promjena u broju kromosoma.

Numerička aberacija je promjena broja kro
beba ima poteš

Za normalan razvoj potrebno nam je 46 kr
tijekom razvoja, nastaju numerič

71

MOSOMA

a
okovati određenu bolest

Primjeri punih rečenica:
omosoma, što uzrokuje određene sindrome pa 
koća, npr. sa srcem ili intelektualnim razvojem.
omosoma. Ako taj broj nije 46 zbog pogrešaka 
čke aberacije i, naposljetku, određeni sindromi.

TRIPLOIDIJA
Definicije:
• promjena u kojoj je broj svih kromosoma u s
• set kromosoma više od normalnog (69 umje

Normalno je da u tije

ANEUPLOIDIJA
Definicije:
• odstupanje od normalnog broja kromosoma

Normalno je da u tije

• odstupanje od normalnog broja kromosoma
• promijenjen normalan broj kromosoma u vid
• promjena koja zahvaća samo jedan par krom

jedan kromosom
• promjena u broju kromosoma, ali mijenja se

paru može biti više ili manje kromosoma.

Vaše dijete ima manjak/višak kromos
Zbog aneuploidije, u stanici postoji manje/više

tanici tri puta veći od normalnog
esto 46).

Primjeri punih rečenica:
elu imate 46 štapića Kod triploidije ih imate 69

a unutar kromosomskog para

elu imate 46 štapića. Kod triploidije ih imate 69.

a unutar kromosomskog para
du manjka ili viška (npr. 47 umjesto 46)
mosoma pa umjesto dva ista postoje tri ili samo

samo broj u jednom paru kromosoma i u tom

Primjeri punih rečenica:
oma te zbog toga pokazuje posebne značajke.

e genetičke informacije nego što bi trebalo biti, 
što dovodi do poremećaja u cijelom tijelu.
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MONOSOMIJA (v. ANEUPLOIDI
Definicije:
• gubitak cijelog ili dijela kromosoma (komple
• gubitak jednog od 46 kromosoma
• poremećaj broja kromosoma na razini para k
• stanje kada umjesto dva kromosoma u paru
• stanje u kojem osoba ima jedan kromosom m

Čovjek normalno ima 46 kromoso
Normalno imamo 23 para kromosoma

Zdrava osoba ima 46 kromoso
M ij j đ štMonosomija je samac među mnoštvom pa

samca, što je ve

TRISOMIJA (v. ANEUPLOIDIJA)
Definicije:Definicije:
• pojava tri kopije istog kromosoma umjesto d
• povećan broj kromosoma za jedan
• promjena u kojoj se jedan kromosom u stani
• promjena u kojoj umjesto 46 kromosoma os
• suvišna kopija nekog kromosoma
• vrsta promjene u kojoj dolazi do pojave jedn

73

IJA)

etna ili djelomična monosomija)

kromosoma u kojem se gubi jedan kromosom
postoji samo jedan kromosom bez svog para

manje.

Primjeri punih rečenica:
oma, a kada jedan nedostaje, to je monosomija.
a. U monosomiji je jedan kromosom sam jer mu 

nedostaje par. 
oma u stanici. Osoba s monosomijom ima ih 45.

U j t i i j d garova. Umjesto 23 para, imamo 22 para i jednog 
elik problem i vrlo često nije prihvatljiv za život.

dvije

ici pojavi u tri primjerka
soba ima jedan više, odnosno 47

nog kromosoma previše.

MARKER-KROMOSOM (v. ANEU
Definicije:

k išk liči d ih lih k• kromosom viška, različit od svih ostalih krom
• malen višak nasljednog materijala koji ne bi

stanja
• malen dodatni kromosom koji je građen drug
• malen dodatni kromosom koji može uzrokov
• malen prekobrojni kromosom
• pojava dodatnog, malenog, drugačijeg kro

bolestima
• višak nasljednog materijala koji je promijenje

Jedno maleno i drugačije klupko viška u jJedno maleno i drugačije klupko viška u j

UPLOIDIJA)

mosoma
i trebao postojati i može uzrokovati neželjena

gačije od ostalih
vati rijetke bolesti

omosoma koji može biti prisutan u različitim

en i građom.

Primjeri punih rečenica:
jezgri a koje može biti potencijalan uzrok nekejezgri, a koje može biti potencijalan uzrok neke 

bolesti.
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Kada je promijenjena građa naših knjiga, kaž
aberaciju. Međutim, za razliku od poremećaja u
uvijek uzrokuju poteškoće u stančićima jer su
knjiga mogu biti i nebalansirani i balansirani.

Zamislimo ponovno onaj naš par istih ruž
nebalansirane, odnosno one promjene koje uzr
vidimo da je uz jednu normalnu knjigu prisutna i
su u njoj neke stranice ponovljene više puta nego
duplikacijama.

U desnoj knjizi koja se nalazi na drugoj polici do
prvoj polici. Ovdje se dio stranica izgubio te je z
delecijama. Ponekad se može izbrisati vrlo ma
stranica, a to zovemo mikrodelecijama.

Nažalost upravo iz razloga što se radi o udvNažalost, upravo iz razloga što se radi o udv
zapisom i uputama, a posljedično i količini građe
delecija dovode do različitih tegoba. Vrsta i t
zahvaćena promjenom.

emo da osoba ima strukturnu kromosomsku
u kojima je promijenjen broj naših knjiga, a koji
nebalansirani, poremećaji koji mijenjaju građu

žičastih knjiga kako bismo mogli prikazati
rokuju poteškoće u stančićima. Na prvoj polici
i jedna knjiga koja je od nje deblja zbog toga što
o što je to normalno. Takve promjene nazivamo

ogodilo se upravo suprotno od desne knjige na
zbog toga knjiga tanka. Te promjene nazivamo
alen dio tekstualnog zapisa na svega nekoliko

vostručenju ili gubitku stranica s tekstualnimvostručenju ili gubitku stranica s tekstualnim
evnog materijala za stančiće, većina duplikacija i
težina tegoba ovisit će o tome koja je knjiga
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STRUKTURNA ABERACIJA KRO
Definicije:
• promjena izgleda/oblika/građe/strukture kro
• promjena u ili između kromosoma koja uklj• promjena u ili između kromosoma koja uklj
njegovih dijelova, a može dovesti do bolest

• strukturno preustrojavanje kromosoma.

77

OMOSOMA

omosoma
učuje promjenu redoslijeda gubitak ili dodatakučuje promjenu redoslijeda, gubitak ili dodatak
i u onoga tko je ima ili u njegova potomka

DUPLIKACIJADUPLIKACIJA
Definicije:
• genetički poremećaj uslijed kojeg nastane vi
• greška u kojoj dolazi do udvostručavanja dije

DELECIJA

Kromosomi su jako dinamične strukture te 
svaka stanica sadržavala iste informacije. U slu

DELECIJA
Definicije:
• greška u kojoj dolazi do gubitka dijela kromo
• gubitak (brisanje) dijela kromosoma, koji mo
• promjena u kojoj se dio nasljednog materijal

U st
Uobičajeno je da na određenom mjestu na kr

nedost

še od dvije kopije jednog dijela kromosoma
ela jednog kromosoma.

Primjeri punih rečenica:j p
se prilikom umnažanja stanica kopiraju kako bi 

učaju da se pojedini dijelovi jednog kromosoma 
kopiraju dvaput, nastaje duplikacija.

osoma
ože dovesti do bolesti
la odvoji i izgubi.

Primjeri punih rečenica:
tanici nedostaje komadić nasljedne informacije.
omosomu postoji uputa ili šifra, a u deleciji ona 
taje ili nije potpuna te može uzrokovati bolesti.
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MIKRODELECIJA
Definicije:
• gubitak/nestanak/brisanje malenog dijela kr

Izbrisan je jedan maleni dio kromosoma. Ia

Sitna promjena na jednom kromos

GENOMSKI POREMEĆAJ (v. DE
Definicije:
• poremećaj količine dijela kromosoma
• poremećaj u kojem je došlo do viška ili ma

naslijeđen od roditelja.

79

romosoma.

Primjeri punih rečenica:
ko malen, taj gubitak može biti vrlo značajan za 

vaše zdravlje. 
omu koja se ne može vidjeti pod mikroskopom.

ELECIJA, DUPLIKACIJA)

anjka dijela kromosoma, a može i ne mora biti
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Suprotno od duplikacija i delecija, druga dva stru
dovode do promjene broja stranica u knjigama t
događa premještanje stranica s jednog na neko
knjige. S obzirom na to da je cjelokupan tekstu
većinom neće imati poteškoća, a osobe koje i
Međutim, zbog promijenjenog redoslijeda stra
čitanja uputa, može doći do nesporazuma u r
muškog spolnog stančića. Stoga su inverzije i tr
spontanih pobačaja i različitih sindroma.spontanih pobačaja i različitih sindroma.

Inverzija je promjena koja zahvaća samo jednu k
zarotirano za 180 stupnjeva jer su i tekstovi tako

U translokaciji, knjige razmjenjuju svoje strani
može dogoditi da se jedna uputa premjesti usredmože dogoditi da se jedna uputa premjesti usred
tom će slučaju stančić imati poteškoće, ali srećom

ukturna poremećaja, inverzije i translokacije, ne
te su zbog toga balansirane. U obje se promjene
drugo mjesto unutar iste knjige ili između dvije

ualni zapis prisutan u tjelesnim stančićima, one
imaju takve promjene zovu se mirni nositelji.
anica te posljedičnoga drugačijeg redoslijeda

raspodjeli knjiga prilikom stvaranja ženskog ili
ranslokacije mogući uzroci poteškoća u začeću,

knjigu. Umjesto uspravno, knjiga stoji naopako,
zapisani.

ice ili se zalijepe jedna na drugu. Ponekad se
d druge upute i tako promijeni njezin smisao Ud druge upute i tako promijeni njezin smisao. U
m to se događa rijetko.

Priča – Nina Pereza
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OTRANSLOKACIJA
Definicije:
• poremećaj u kojem dolazi do premještan

kromosoma
• razmjena dijelova nasljednog materijala međ

Translokacija je premještanje

INVERZIJAINVERZIJA
Definicije:
• okretanje poretka nasljednog materijala
• poremećaj u kojem se dio kromosoma okren
• rotacija i posljedični obrnuti slijed dijela krom
• unutar jednog kromosoma dolazi do obrtanj
• vrsta promjene u kojoj se dijelovi kromosom

Inverzija je poremećaj u kojem dolazi do ro

83

nja dijelova kromosoma između dva ili više

đu kromosomima.

Primjeri punih rečenica:
e jednog dijela štapića na drugi štapić i obrnuto.

ne za 180 stupnjeva
mosoma
ja u zapisu gena

ma rotiraju.

Primjeri punih rečenica:
otacije, ali ne i do gubitka nasljedne informacije.

MIRNI NOSITELJ TRANSLOKAC
Definicije:
• osoba kod koje se dogodila izmjena unutar j

ne rok je bolest ali može do esti do probne uzrokuje bolest, ali može dovesti do prob
• osoba koja ima kromosome čiji je nasljedni

ne uzrokuje problem u te osobe većmoguće
• osoba u koje je izmiješan raspored gena te

mogu imati.

Mirni nositelj je osoba u koje izmjena kromosom

Translokacija je oblik promjene našeg nas
nekom drugom kromosomu ili na nekom d

nositelj nije bolestan, alimože prenijetinositelj nije bolestan, ali može prenijeti
Vi imate poremećaj u građi kromosoma, ali ni

svom mje

IJE ILI INVERZIJE

jednog ili između dijelova više kromosoma i to
blema potomst ablema u potomstva
materijal posložen krivim redoslijedom, ali to

e u potomstva
e ona zbog toga nema problema, ali potomci

Primjeri punih rečenica:
ma nije uzrokovala bolest, ali postoji rizik da će 

se bolest javiti kod potomaka.
sljednog materijala u kojem neki geni završe na 
drugom mjestu unutar istog kromosoma. Mirni 
i promjenu svojoj djeci, koja mogu biti bolesna.i promjenu svojoj djeci, koja mogu biti bolesna.
ste bolesni jer iako dijelovi kromosoma nisu na 
estu, cjelokupan nasljedni materijal je na broju.
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LOVCI NA
MANJE I T

85

A GREŠKE,
TEŠKE

KOJE VRSTE G
TESTIRANJA P

GENETIČKOG 
POSTOJE?
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Postoji nekoliko osobitosti genetičkih poremeća
u ljudi. Prije svega, genetički poremećaji su cjelo
genetičkih poremećaja zasad se ne može liječit
P i j i k k j d ših k ji t čiPrimjerice, ako u nekoj od naših knjiga u stanči
kod kromosomske delecije, ne postoji način da
dostupno samo kao mogućnost ublažavanja ili
upravo na temelju vrste genetičkog poremećaj
način bolest razviti te može odabrati odgo
Naposljetku, s obzirom na to da se genetičk
materijalu, bilo na razini knjiga ili unutar njih
genetike je obitelj. Stoga osoba koja ima geneti
jer osim što isti poremećaj može biti prisutan i
sobom neizbježno nosi i čitav niz drugih pos
pravnih posljedica.

S obzirom na navedene osobitosti, razgovor izm
medicinske genetike i njegovog pacijenta dru
liječnicima i zove se genetičko savjetovanje
specijalizirani medicinski postupak koji objedin
pristup pacijentu vezano za mogući genetički po
na temelju svih postojećih podataka o pacije
poremećaja u njega moglo raditi. Provjera kojom
u pacijenta zove se genetičko testiranje, a sa
Liječnik će pacijentu objasniti sve o tome ko
provesti, koje su prednosti, nedostaci i event
pacijentu objasniti rezultate genetičkog testira
daljnje postupke. Zaključno, možemo reći da jdaljnje postupke. Zaključno, možemo reći da j
kojoj liječnik poučava, ali nikada ne savjetuje pa
mogao donijeti sve odluke vezane za svoje zdrav

Koncept s

aja koje ih razlikuju od svih drugih uzroka bolesti
oživotni, odnosno nisu prolazni. Također, većina
ti tako da se poremećaj u stančićima popravi.
ići d t j t i k št j t l č jićima nedostaje 20 stranica, kao što je to slučaj

se te stranice vrate u knjigu. Liječenje je stoga
sprječavanja nastanka tegoba bolesti. Nadalje,
ja liječnik može predvidjeti hoće li se i na koji
varajuće metode liječenja, ako one postoje.
ki poremećaji događaju u našem nasljednom
u slovima tekstualnog zapisa, srce medicinske
ički poremećaj nikada nije sama u svojoj teškoći
u članova postojeće ili planirane obitelji, on sa

sljedica, poput psihičkih, društvenih, etičkih i

među liječnika koji se specijalizirao za područje
ugačiji je od svih drugih razgovora s ostalim
e. To je posebna vrsta razgovora, odnosno
njuje informativni, komunikacijski i edukacijski
oremećaj. U prvom takvom razgovoru liječnik će
entu zaključiti o kojoj bi se vrsti genetičkogg g
m se potvrđuje ili isključuje genetički poremećaj
astoji se od različitih laboratorijskih testova.

oju bi vrstu genetičkog testa u njega trebalo
tualni rizici. U sljedećem razgovoru liječnik će
anja, kao i sve dostupne mogućnosti vezane za
e genetičko savjetovanje nalik životnoj školi ue genetičko savjetovanje nalik životnoj školi u
acijenta o njegovom stanju kako bi samostalno

vlje ili zdravlje svoje obitelji.
specijaliziranog medicinskog postupka – Ivana Vujić; Priča – Nina Pereza
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ČGENETIČKO SAVJETOVANJE
Definicije:
• proces informiranja i edukacije pacijenata

uključuje etička načela i cjeloživotnu skrb
• proces pružanja informacija pacijentima k

najjednosta niji mog ći način od strane strnajjednostavniji mogući način od strane stru
• pružanje informacija za bolje razumijevanje n
• razgovor između pacijenta i medicinskog ge
• razgovor u kojem je cilj pacijentu objasniti š

liječenje, značenje za djecu)
• specijalizirani medicinski postupak koji

edukacijski pristup pacijentu vezano za pojav

Genetičko savjetovanje je informativni razgov
genetike i kojoj je cilj informirati vas, o

Genetičko savjetovanje je razgovor o mogući
testovima koji se mogu napra

Genetičko savjetovanje je razgovor u kojem va
može pomoći da doneset

89

o (mogućem) genetičkom poremećaju, koji

koji imaju (mogući) genetički poremećaj na
čnjaka koji se ba i tak im bolestimačnjaka koji se bavi takvim bolestima
nalaza s ciljem donošenja vlastite odluke
netičara prije i poslije genetičkog testiranja

što njegova bolest za njega znači (tijek bolesti,

objedinjuje informativni, komunikacijski i
vu ili rizik nasljedne bolesti.

Primjeri punih rečenica:
vor s osobom koja se specijalizirala za područje 
bjasniti nejasnoće i pomoći vam informacijama 

vezanima za genetičke bolestivezanima za genetičke bolesti.
im nasljednim bolestima koje biste mogli imati, 
aviti, rezultatima testova i daljnjim postupcima.
am vaš liječnik na temelju medicinskih pretraga 
te odluku koja se tiče zdravlja vas i vaše obitelji.

GENETIČKO TESTIRANJE
Definicije:f j
• provođenje različitih laboratorijskih metoda

materijalu pacijenta
• testiranje kojem je cilj utvrditi ima li pacijent

li mogućnost da dobije genetički poremeća
svoje potomke ili kako odgovara na neki lijek

• testiranje u svrhu određivanja promjena u na• testiranje u svrhu određivanja promjena u na

Genetičkim testiranjem dobivamo važne 
Genetičko testiranje je testiranje kojim ćemo o

Genetičkim testiranjem želimo saznati imate

a u svrhu otkrivanja promjena u genetičkom

neki genetički poremećaj, je li nositelj, postoji
j, kakve su mogućnosti prenošenja bolesti na

k
asljednom materijaluasljednom materijalu.

Primjeri punih rečenica:
informacije o nasljednom materijalu pacijenta.
drediti neku od vaših nasljednih karakteristika.
 li neku nasljednu promjenu koja može utjecati 

na vaše zdravlje.
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Genetičke poremećaje u stančićima tražimo na dva
zovemo laboratorijima. U prvom se načinu pregleda
na policama ili tekstualni zapis u knjigama. U drugo
čitavog grada, pojedinih stančića ili neželjenih proizvo
mogli upozoriti da u stančićima postoji poremećaj
promjena. U ovom drugom načinu zapravo probi
genetički poremećaj, u kojih se nakon toga mora prov

91

a moguća načina i to u posebnim zgradama koje
ava nasljedni materijal u biblioteci, odnosno knjige
om se načinu ne pregledava biblioteka, već izgled
oda koji se nalaze na njegovom pragu, a koji bi nas
u knjigama ili tekstovima koji je doveo do takvih
iremo gradove – osobe s povišenim rizikom za
vesti i pregled biblioteke.

Iako su razlozi za genetičko testiranje brojni, možem
ima li pacijent tegobe i što želi saznati testiranjem.

Ako pacijent ima tegobe određene genetičke bolestp j g g
testiranja potvrdit ćemo ili isključiti prisustvo genetič
bolesti.

Ako je pacijent zdrav, ali u obitelji ima srodnika kojem
je li ga naslijedio, razlikujemo dvije vrste genetičkog t
U prvoj vrsti testiranja, zdravi pacijent u obitelji ima
genskim poremećajem. U njega će se provesti pred
genski poremećaj koji bi mu mogao uzrokovati tegob
koja će se sigurno razviti, tada je to presimptomats
bolest razviti, tada je to predispozicijsko testiranje.
U drugoj vrsti testiranja, zdravi pacijent u obitelji im
genskim poremećajem. Utvrđuje se je li pacijent nas
promjene koja u potomka može dovesti do razvoja bpromjene koja u potomka može dovesti do razvoja b
gen.

Ako je pacijent zdrav i u obitelji nema srodnika
testiranje postaju vrlo strogi. U ovih se ljudi mogu pr
se otkriva povišen rizik za razvoj genetičke bolesti,
otkrivanje bolesti čiji se razvoj može spriječiti praotkrivanje bolesti čiji se razvoj može spriječiti pra
zakonom propisan probir u novorođene djece na n
potomstva te se u tu svrhu provode različiti tes
populaciji jedina je vrsta genetičkog testiranja u koje

Naposljetku, vrsta genetičkog testiranja je i farma
osoba reagirati na određene lijekove. Je li lijek djel
zapisano je u našim uputama u knjigama, odnosno n
koje namjeravaju uzimati lijekove koji su pod utjecaj
nisu djelotvorni ili uzrokuju nuspojave.

o ih razvrstati u pet osnovnih skupina ovisno o tome

i, radi se o dijagnostičkom testiranju. Pomoću ovogj g j g
čkog poremećaja te doznati ime, odnosno dijagnozu

m je već utvrđen genetički poremećaj pa želi saznati
testiranja.
barem jednog srodnika s autosomno dominantnim
iktivno testiranje, kojim će se ispitati je li naslijedio
be bolesti koja postoji u obitelji. Ako se radi o bolesti
sko testiranje, a ako postoji samo sklonost da će se

ma barem jednog srodnika s autosomno recesivnim
slijedio jedan promijenjen gen, odnosno je li nositelj

bolesti ako i od drugog roditelja naslijedi promijenjenbolesti ako i od drugog roditelja naslijedi promijenjen

s utvrđenim genetičkim poremećajem, razlozi za
rovoditi probiri u populaciji, odnosno testovi kojima
, i to samo iz dva opravdana razloga. Prvi razlog je
avovremenim liječenjem pa se u tu svrhu provodiavovremenim liječenjem pa se u tu svrhu provodi
nekoliko bolesti. Drugi razlog je planiranje zdravog
stovi probira prije rođenja (prenatalno). Probir u
m se ne pregledava nasljedni materijal.

kogenomsko testiranje, kojim se utvrđuje kako će
lotvoran i u kojoj dozi te hoće li izazvati nuspojave
našim genima. Testiranje se može provoditi u osoba
jem genskih promjena, kao i u osoba kojima lijekovi

Priča – Nina Pereza
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DIJAGNOSTIČKO TESTIRANJE
Definicije:
• post pci koji pomaž otkri anj dijagno e• postupci koji pomažu u otkrivanju dijagnoze
• testiranje koje omogućuje otkrivanje od koje
• testiranje s ciljem postavljanja dijagnoze gen
• vrsta testiranja koja se provodi u osoba koje

potvrde ili opovrgavanja pretpostavljene dija

Dijagnostičko testiranje je test koji može pot

Dijagnostičko testiranje je test kojim potvrđuje

Dijagnostičko testiranje je testiranje kojimDijagnostičko testiranje je testiranje kojim
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e genetičke bolestie genetičke bolesti
e genetičke bolesti boluje pacijent
netičke bolesti
e imaju obilježja neke genetičke bolesti s ciljem
agnoze.

Primjeri punih rečenica:
tvrditi ili isključiti dijagnozu genetičke bolesti za 

koju se testirate.
emo ili opovrgavamo našu pretpostavku o kojoj 

se dijagnozi radi u pacijenta.
će se potvrditi ili opovrgnuti dijagnoza na koju će se potvrditi ili opovrgnuti dijagnoza na koju 

liječnik sumnja.

PREDIKTIVNO PREDISPOZICIJSPREDIKTIVNO PREDISPOZICIJS
Definicije:
• testiranje zdravih članova obitelji osobe obo

li sklonost za razvoj bolesti iako trenutno ne
• testiranje pacijenata koji nemaju simptome,

PREDIKTIVNO PRESIMPTOMAT
Definicije:
• testiranje prije sigurne pojave simptoma kod
• testiranje osobe na neku genetičku bolest pj g p

da će osoba sigurno oboljeti kroz nekoliko g
• testiranje za bolest koja se još nije pojavila

sigurno pojaviti.

Presimptomatskim testiranjem utvrđujemoPresimptomatskim testiranjem utvrđujemo 
naslijedila od jednog od roditelja, p

Presimptomatski se testiraju bolesti koje se p
će ih osoba razviti ako ih je naslijedila

SKO TESTIRANJESKO TESTIRANJE

oljele od genetičke bolesti koje pokazuje imaju
maju simptome
ali imaju genetičku bolest u obitelji.

TSKO TESTIRANJE

d genetičkih bolesti s kasnim javljanjem
prije nego se ona manifestira, s pretpostavkomp j g p p
godina
a u pacijenta, ali kroz određeno vrijeme će se

Primjeri punih rečenica:
ima li zdrava osoba promjenu u genima koju jeima li zdrava osoba promjenu u genima koju je 

prije nego se toj osobi pojave simptomi bolesti.
prenose s roditelja na djecu, a za koje se zna da 
a. Provodi se prije razvoja bolesti u svrhu ranog 

otkrivanja ili terapije bolesti.
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ODREĐIVANJE STATUSA NOSIT
Definicije:
• testiranje kojim će se odrediti nose li zdr

potomaka mogle uzrokovati autosomno rec
• testiranje zdrave osobe koja može imati pro

određenu autosomno recesivnu bolest u pot

Određivanje statusa nositelja je testiranje u sluOdređivanje statusa nositelja je testiranje u slu
tko nije bolestan možda prenio pogrešku u ge

Određivanjem statusa nositelja pogledamo u
promijenjen gen koji ste naslijedili od vaš

zdravlje
Određivanjem statusa nositelja želimo utvrditi 

svojoj djeci jer bi zbog nje vaša djeca m
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TELJA

ravi roditelji promjene u genima koje bi kodg
cesivnu bolest
omjenu u genetičkom materijalu koja uzrokuje
tomaka, ali se kod nje neće izraziti.

Primjeri punih rečenica:
učajevima kada sumnjamo da je netko iz obiteljiučajevima kada sumnjamo da je netko iz obitelji 
enu na bolesno dijete, a sve sa svrhom opreza u 

novoj trudnoći.
u vaš nasljedni materijal i vidimo nosite li možda 
ših roditelja. Iako ta promjena ne utječe na vaše 
e, može imati štetan učinak na vaše potomstvo.

možete li određenu gensku promjenu prenijeti 
mogla biti bolesna bez obzira na to što vi niste.

FARMAKOGENOMSKO TESTIRA
Definicije:
• testiranje koje se provodi radi utvrđivanja d

pacijenta s obzirom na njegovu genetičku st
• testiranje koje se provodi u svrhu otkrivanja

nepovoljno djeluje kod neke osobe
t ti j k ji ž tk iti ij j• testiranje kojim se može otkriti promijenjen

• testiranje kojim se utvrđuje način reagiranja
• testiranje s ciljem otkrivanja utjecaja gena na

Farmakogenomsko testiranje je genetički test g g

Farmakogenomsko testiranje je genetički test 
i u kojim

Farmakogenomsko testiranje je genetičko tes

Farmakogenomsko testiranje je genetičFarmakogenomsko testiranje je genetič

Farmakogenomsko testiranje je genetičko t
zbog mogućih p

Farmakogenomsko testiranje je genetičko test
na neki lijek, kako bism

ANJE

djelotvornosti određenih lijekova u pojedinog
rukturu

a genetičkog utjecaja zbog kojeg lijek slabije ili

dg j di ki lij kodgovor pojedinaca na neki lijek
pacijenta na određeni lijek

a reakciju na lijek.

Primjeri punih rečenica:
koji će nam objasniti zašto neki lijek podnosite 

slabije ili vam uopće ne djeluje.
kojim će se otkriti koje lijekove smijete koristiti 
m dozama, a koje bi lijekove trebali izbjegavati.
stiranje kojim možemo predvidjeti vaš odgovor 

na lijek na temelju vašeg genskog zapisa.
ko testiranje kojim otkrivamo kako će vaši geniko testiranje kojim otkrivamo kako će vaši geni 

definirati reagiranje na određeni lijek.
estiranje kojim se utvrđuje kako vaš organizam 

promjena u genima reagira na lijek koji uzmete.
tiranje kojim se utvrđuje na koji način reagirate 

mo napravili prilagodbu u dozi ili zamijenili lijek.
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TEST PROBIRA
Definicije:
• test koji izdvaja visokorizične ljude u populac
• test kojim se kod odraslih ili nerođene dj

značiti povećan rizik za razvoj bolesti
• test kojim se procjenjuje rizik za prisutnost o
• vrsta jednostavnog testa kojim se može utv

ima neku bolest.

Test probira je test kojim se detektira potencija
nema nikakve simptome. Cilj je rano ot

Test probira označava test kojim možemo pro

Test probira radimo kako bismo što je moguće
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ciji za razvoj neke bolesti
jece pokušavaju pronaći obilježja koja mogu

određene bolesti
vrditi postoji li kod neke osobe veća šansa da

Primjeri punih rečenica:
alna genetička bolest kod osobe koja još uvijek 

tkrivanje bolesti ili smanjivanje rizika od bolesti.
ocijeniti postoji li rizik za neku genetičku bolest 

koja se može liječiti prije pojave simptoma.
e ranije pronašli ljude koji bi u budućnosti mogli 

biti bolesni i tako im pomoći na vrijeme.

POZITIVAN TEST PROBIRA
Definicije:
• nalaz kojim se saznaje da osoba ima sklon

daljnje pretrage
• povišen rizik za određenu bolest, a zahtijeva

Ako imate povećanu šansu da kod vas pos
napraviti dodatne pretrage. Važno je naglas

Na temelju parametara koji odskaču od nor
određenu genetičku bolest, što zahtijeva dod

Nema straha za paniku! Imate povećan rizik
ćemo napraviti dodatme

Pozitivan rezultat na testu probira znači da po
je potrebno

Pozitivan test probira je nalaz koji liječnicima n
možda nije sve u redu. Morat ćemo na dodatn

nost za testiranu bolest te je treba poslati na

a daljnje dijagnostičko testiranje.

Primjeri punih rečenica:
toji određeni genetički poremećaj, potrebno je 
siti da to ne znači da poremećaj zaista i postoji, 

već se radi samo o šansiveć se radi samo o šansi.
rmalnog nalaza, procjenjuje se da imate rizik za 
datnu obradu koja će to dokazati ili opovrgnuti. 
k da vi/vaša beba imate genetički poremećaj, ali 

pretrage kojima ćemo to definitivno razjasniti.
ostoji veća šansa da će se razviti neka bolest te 

o detaljnije proučiti i pratiti razvoj tog rezultata.
nije baš drag. Upućuje da s vama/vašom bebom 
ne pretrage da vidimo detaljnije o čemu se radi.
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KAD JE ODRED Z
BLIZU, STANČIĆ J
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ZA PRESELJENJE 
JE ZA ANALIZU

KAKO DOBIVA
ZA GENETIČKO

MO UZORAK 
O TESTIRANJE?
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S obzirom na to da rezultati genetičkog testira
mogućih posljedica za pojedinca i čitavu obitelj,
genetičko testiranje prije nego mu se uzme u
nakon što ga je liječnik detaljno informirao o svim

Do nasljednog materijala, odnosno naših knjig
jedino tako da iz grada uzmemo nekoliko tjele
čitavih nebodera, pomoću strojeva i preselimo
načina. U prvom načinu stančiće uzimamo i
oštećujemo kućice, nebodere i ulice na njegovo
kao pojedine kućice, uzimamo neinvazivno, s
stančić i ulicu. Kako bi se u laboratoriju potom
stančići se moraju u potpunosti razrušiti.

Iako će u oba slučaja grad ostati bez nekoliko
vremenu ipak ponovno izgraditi i grad će normavremenu ipak ponovno izgraditi i grad će norma
uzimanje uzorka stanica krvi iz vene na ruci
uzimanje uzorka stanica s unutrašnje strane obr
bebe u majčinom trbuhu pomoću ultrazvuka.

anja imaju niz prethodno navedenih osobitosti i
, bitno je da pacijent uvijek potpiše pristanak za
zorak koji se šalje na provjeru u laboratorij, a
m činjenicama vezanima za testiranje.

ga i njihovih tekstualnih zapisa možemo doći
esnih stančića, bilo u obliku zasebnih kućica ili
ih u laboratorij. Stančiće možemo uzeti na dva
invazivno, iz unutrašnjosti grada, ali pritom

oj periferiji. U drugom načinu stančiće, najčešće
periferije grada, bez da oštetimo ijedan drugi
mogle izvući knjige iz stančića ili slova iz knjiga,

o kućica i/ili nebodera, oni će se u doglednom
alno djelovati. Primjer invazivnog testa u ljudi jealno djelovati. Primjer invazivnog testa u ljudi je
pomoću igle, a primjer neinvazivnog testa je

raza pomoću špatule ili pregledavanje nerođene

Priča – Nina Pereza
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INVAZIVNI TESTINVAZIVNI TEST
Definicije:
• pretraga koja podrazumijeva zahvat koji mo
• test koji podrazumijeva ulazak medicinskog

Invazivni test je vrsta testa kojim se mora na

Moramo uvesti iglu na određen
Vađenje krvi je primjer invazivnog testa za ra
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že bit neugodan za pacijenta
aparata (npr. igle) u tijelo, što može biti bolno.

Primjeri punih rečenica:
anijeti blaga bol putem igle kako bi se došlo do 

informacija o vama ili vašoj bebi.
o mjesto u tijelu da bi uzeli uzorak i testirali ga.
azliku od slučajeva kada vas liječnik pregledava 

svojim rukama ili pomoću stetoskopa.

NEINVAZIVNI TEST
Definicije:
• jednostavan test koji ne nosi rizik za pacijent
• test bez komplikacijap j
• test koji ne nosi rizik za oštećenje
• bezbolan test koji ne zahtijeva narušavanje c
• test koji ne zahtijeva probadanje kože
• test koji neće ugroziti pacijenta
• vrsta testa koja nosi minimalne rizike od traj

Test je takav d
Neinvazivan t

Neinvazivna pretraga ni u jednom t
Neinvazivni testovi su bezbolne, brze i jednost

Neinvazivnim testom provjeravamo je li s v

ta

cjelovitosti tijela

nih posljedica po osobi na kojoj se provodi.

Primjeri punih rečenica:
da vas ništa neće boljeti. Nećete ga niti osjetiti!
test je pregled pri kojem ne bodemo pacijente.
trenutku nije ugrožavajuća za vas ili vaše dijete.
tavne pretrage koje nam brzo pokažu je li sve u 

redu s vama ili vašom bebom.
vama ili vašom bebom sve u redu, a pritom vas 

ništa ne boli i bebi se ništa neće dogoditi.
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MUDRA SOVA
ČITA SLOVA
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A OPREZNO KAKO MOŽEMO DI
GENSKE POREMEĆ

IJAGNOSTICIRATI 
ĆAJE?
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U svakom laboratoriju rade mudre sove koje su oj j
njima piše. Metode koje sove koriste za čitanje s
genskih poremećaja zovu se metodemolekularn

Kako bi sove mogle pronaći promjenu redoslijed
pročitati slovo po slovo i usporediti ga s normal
radnici u laboratoriju razrušiti sve stančiće koje sradnici u laboratoriju razrušiti sve stančiće koje s
slova iz svih knjiga. Međutim, s obzirom na ogr
Naime, sove će slova moći posložiti, pročitati
pomoću računala. Stoga građevinski radnici pa
stavljaju u računalo. Čitanje redoslijeda slova,
računala zove se sekvenciranje.

Računalo i sove mogu tražiti promjene redoslije
zapisa. Koji će dio zapisa čitati ovisit će o tome k
pak slova idu na ploču odlučuje liječnik na temelj
Naime, nema potrebe čitati svih 6,4 milijarde sl
da je u nekog pacijenta problem samo u izgradnj

Ipak, ako liječnik odluči da je pacijentu potreb
sekvenciranje cjelokupnog genoma. S druge st
slova samo nekih uputa, odnosno gena, zovem
čitanja kliničkim egzomom.

odgovorne za pregled knjiga i svega onoga što ug p g j g g g
slova u tekstualnom zapisu naših knjiga, a time i
ne genetike.

a slova unutar tekstualnog zapisa, tekst moraju
nim redoslijedom. No, prije toga će građevinski

su uzeli te iz njih pažljivo izvući svih 6 4 milijardesu uzeli te iz njih pažljivo izvući svih 6,4 milijarde
roman broj slova, sovama je potrebna pomoć.
i usporediti s normalnim redoslijedom jedino

ažljivo prebacuju slova na posebnu ploču koju
odnosno nukleotida u molekuli DNA pomoću

eda slova čitajući različite dijelove tekstualnog
oja su slova radnici stavili na ploču. O tome koja
ju toga ima li pacijent tegobe, i ako ima, koje su.
ova u svih pacijenata ako liječnik pretpostavlja
ji kuhinje.

bno pročitati sva slova, tada će se odlučiti za
trane, ploču koja ide u računalo, a koja sadrži

mo multigenskim panelom, a metodu njegovog

Koncept ploče – Ana Boka Drmić; Priča – Nina Pereza
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MOLEKULARNA GENETIKA
Definicije:
• dijagnostika na razini molekula i genag g
• grana genetike koja proučava kako funkc

molekula
• grana medicine koja se bavi nasljeđem i na

stanice – molekule
• područje medicine koje se bavi proučavanjem
• znanost koja se bavi genima i promjenama uznanost koja se bavi genima i promjenama u
• znanost koja se bavi poremećajima nasljedn

Molekularna genetika obuhvaća dijagnostičk

Molekularna genetika obuhvaća napredne dija
vrlo s
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cioniraju procesi vezani za nasljeđe na razini

asljednim bolestima do u najosnovnijeg dijela

m DNA u ljudi
u genimau genima
og materijala na razini gena.

Primjeri punih rečenica:
ke pretrage kojima možemo pretražiti genetički 
materijal i otkriti postoje li promjene u genima.

agnostičke metode kojima možemo ustanoviti i 
itne promjene u vašem genetičkom materijalu.

SEKVENCIRANJE
Definicije:
• metoda kojom se pregledavaju geni i prona• metoda kojom se pregledavaju geni i prona

određene bolesti
• metoda kojom se utvrđuje redoslijed nukleot

Sekvenciranje je korisno ako želimo vidjeti ima

KLINIČKI EGZOM
Definicije:
• vrsta genetičkog testa kojim se provjerava to

alaze promjene u njima koje mogu dovesti doalaze promjene u njima koje mogu dovesti do

tida u DNA.

Primjeri punih rečenica:
ate li promjene u genima koje mogu dovesti do 

razvoja određene genetičke bolesti.

očnost zapisa u više gena
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MULTIGENSKI PANEL
Definicije:f j
• analiza koja obuhvaća skup više različitih gen
• analiza više gena istovremeno
• metoda sekvenciranja kojom se mogu otk

uzrokovati bolesti, a provjerava se više gena
• skup gena koji se analiziraju kako bi se utvrd
• test kojim se ispituje više potencijalno odgovtest kojim se ispituje više potencijalno odgov

Multigenski panel je ploča s puno gena ko

Multigenski panel je učinkovita genetička 
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na koji bi mogli biti uzrok određene bolesti

kriti potencijalne promjene u DNA koje mogu
a istovremeno
dio točan uzrok bolesti
vornih gena za neku bolestvornih gena za neku bolest.

Primjeri punih rečenica:
oju testiramo da vidimo imate li neku genetičku 

bolest. 
pretraga kojom možemo pregledati više gena i 

utvrditi uzrok bolesti. 
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SOVA JE UVIJEK U BE
KNJIGE KOJE NISU U 
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EDU KAD PRONAĐE 
REDU

KAKO MOŽEMO D
KROMOSOMSKE P

IJAGNOSTICIRATI 
POREMEĆAJE?
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Metode koje mudre sove u laboratoriju korist
poremećaja zovu se citogenetičke metode. Ka
tekstualnom zapisu, građevinski radnici u labora
iz njih mogli izvaditi knjige. Sove potom mogu pr

U prvom načinu, knjige pregledavaju pod mikro
ima točno određen broj i smještaj vodoravnih cr
riječ te što je u njoj zapisano. Kako bi sovama
spajaju na računalo pa sliku koju stvara mikrosk
mogu poredati knjige na virtualne police, prebro
kojoj su vidljive sve knjige jednog stančića zovej j j j g j g
zove se kariotip. Nažalost, sove pod mikrosk
knjigama.

Za otkrivanje manjih promjena koje nisu vidljive
svega nekoliko stranica knjige, poput mikrodele
U njemu ponovno koriste računalo i ploču koU njemu ponovno koriste računalo i ploču ko
građevinski radnici ne stavljaju slovo po slovo
dijelove tekstualnog zapisa, čitave rečenice i
usporediti s normalnim zapisom. Takva metoda
namikročipu, a njome sove traže višak ili manjak

te za pregled knjiga, odnosno kromosomskih
ao i kad moraju doći do pojedinačnih slova u
atoriju moraju najprije razrušiti stančiće kako bi
regledavati knjige na dva načina.

oskopom. Kao što možemo vidjeti, svaka knjiga
ta na hrptu po kojima sove znaju o kojoj je knjizi
bilo lakše pregledavati knjige, one mikroskop

kop vide i na zaslonu računala. Na taj način sove
ojiti ih i vidjeti jesu li normalno građene. Slika na
e se kariogram, a slika svih knjiga svih stančićag , j g
kopom mogu vidjeti samo veće promjene na

pod mikroskopom, odnosno one koje zahvaćaju
ecija i mikroduplikacija, sove trebaju drugi način.
oja se u njega stavlja Međutim na ovu pločuoja se u njega stavlja. Međutim, na ovu ploču
kao za traženje genskih poremećaja, već veće
odlomke, kako bi ih računalo i sove mogle

a zove se komparativna genomska hibridizacija
k stranica u knjigama.

Priča – Nina Pereza
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CITOGENETIKA
Definicije:
• dio medicine koji se bavi traženjem promjen
• grana genetike koja povezuje promjene
organizma (npr. bolestima)

• grana genetike koja proučava promjene
životnih faza koje stanica prolaziživotnih faza koje stanica prolazi

• grana genetike koja proučava strukturu nasl
• obuhvaća metode za dijagnostiku promjena
• znanost koja proučava oblik i ponašanje kro

KARIOGRAM
Definicije:
• broj i izgled kromosoma jedne stanice.

KARIOTIP
Definicije:
• broj i izgled kromosoma u više stanica jedno
• prikaz kromosoma svih stanica
• slikovni prikaz kromosoma uz mogućnost an

117

na u kromosomima
na kromosomima s određenim osobinama

kromosoma unutar stanice tijekom različitih

ljednog materijala unutar stanice
u kromosomima stanice
mosoma za vrijeme mitoze i mejoze.

og organizma

nalize promjena njihovog broja i strukture.

KOMPARATIVNA GENOMSKA H
(aCGH)
Definicije:
• metoda koja može utvrditi kromosomske p

delecije i duplikacije
• metoda kojom se dokazuje postoji li višak ili
• metoda kojom se otkrivaju male promjen

mikroskopom
• neselektivna pretraga nebalansiranih promje

aCGH je metoda koja se ponekad kor
kromosomsku promjenu tražimo. Om

aCGH je metoda kojom se mogu pronaći pr

aCGH je pretraga koju možemo koristiti ka
promjene ili bol

Ovom metodom moguće je analizirati na tisuć
dijelovi u ve

HIBRIDIZACIJA NA MIKROČIPU

promjene koje mogu dovesti do bolesti, poput

manjak genetičkog materijala
ne unutar kromosoma koje nisu vidljive pod

ena u kromosomima pacijenta.

Primjeri punih rečenica:
risti za slučajeve u kojima ne znamo točno koju 

mogućava širu pretragu, ali zahtijeva i malo više 
vremena.

romjene (višak/manjak) na kromosomima, koje 
nekim dr gim metodama ne možemo naćinekim drugim metodama ne možemo naći.

ada moramo odrediti kromosomski uzrok neke 
lesti, a ne znamo unaprijed što bi to moglo biti.
će dijelova DNA i dokazati postoje li neki njezini 
ećem ili manjem broju nego što je to normalno.
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PRVI POG
NOVI GRA

119

GLED NA
AD...

KOJE SU MOGU
PRENATALNE D

ĆNOSTI
IJAGNOSTIKE?
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Prenatalna dijagnostika obuhvaća različite postu
bebe prije rođenja, odnosno novog grada tije
mogući uvjeti za razvoj bebe tijekom trudnoće i
Novi grad nastaje daleko od pogleda drugih grad
odnosno unutar majčinog trbuha. Pogrešni p
pogrešan tekstualni zapis u njima mogu krivo
gradova. Zato se tijekom izgradnje novoga grad
kontrolni pregledi izvana ili iznutra, dok je grad jo

Grad možemo gledati preko podignutih zaštitnih
pregledi neće naštetiti izgradnji novoga grada i zp g g j g g
probira. Primjeri takvih pregleda su ultrazvučni p

Za razliku od ovih sigurnih vidikovaca, postoje i
uzeti pojedini stančići iz novoga grada kako bi
obzirom na to da takvi pregledi nose minimalan
kada za to postoje opravdani razlozi Primjericekada za to postoje opravdani razlozi. Primjerice
što testovi probira pokažu da s gradom možda
genetički poremećaj. Takve testove naziva
amniocenteza i biopsija korionskih resica.

upke kojima se procjenjuje zdravstveno stanje
ekom izgradnje, kako bi se omogućili najbolji
i poroda, ali i s ciljem očuvanja zdravlja mame.

dova, s visoko podignutim zaštitnim ogradama,
prijepisi pisara, odnosno oštećene knjige ili
usmjeriti izgradnju novih stančića pa i čitavih

da u prvih devet mjeseci mogu ostvariti različiti
oš nevidljiv za sve.

h ograda sa visokih vidikovaca oko grada. Takvi
zovemo ih neinvazivnim testovima ili testovima
pregled i neinvazivno prenatalno testiranje.

pregledi u kojima se kroz majčin trbuh moraju
i se pregledala njihova biblioteka. Međutim, s
n rizik za grad u izgradnji, koriste se isključivo
e za takve se preglede liječnik odlučuje nakone, za takve se preglede liječnik odlučuje nakon
a nešto nije u redu ili ako u obitelji već postoji
amo invazivnim testovima, a primjeri su

Priča – Nina Pereza, Saša Ostojić
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PLODOVA VODA
Definicije:
• tekućina u kojoj se nalazi plod u majčinoj utr
• voda koja okružuje bebu u majčinom trbuhu
• voda koja okružuje plod u maternici• voda koja okružuje plod u maternici
• voda u kojoj beba pliva u majčinom trbuhu
• voda u kojoj se nalazi beba unutar maternice

Plodova voda je tekućina koja se nalazi u ovo
k

Plodova voda je tekućina u kojoj se dijete r
dijagnostič

Plodova voda je tekućina u kojoj se nalazi va
nje uzimamo stanice koje se odljušte s

U plodovoj vodi beba živi za vrijeme trudno
Kako bismo utvrdili postoji li određeni genet

može se uzeti dio plodov

123

robi
u

e.

Primjeri punih rečenica:
ojnicama koje okružuju vaše dijete u maternici i 
oja štiti vaše dijete i omogućava mu da se giba.
razvija u maternici do poroda. Može poslužiti u 
ke svrhe kod sumnje na neku genetičku bolest.
aše dijete prije rođenja. Dobro nam dođe kad iz 
s kože bebe pa možemo vidjeti ima li beba neki 

genetički poremećaj.genetički poremećaj.
oće. Bebi je udobno i iz nje prima hranjive tvari. 
tički poremećaj kod bebe, za potrebe testiranja 
ve vode, ali to ne šteti niti ima utjecaja na bebu.

AMNIOCENTEZA
Definicije:
• invazivna metoda kojom se uzima plodova v

poremećaji u bebe
• postupak uzimanja plodove vode u trudni

provođenja genetičkih testova
• uzimanje uzorka plodove vode u svrhu genet• uzimanje uzorka plodove vode u svrhu genet
• zahvat kojim se uvođenjem igle u trbušnu

uzima uzorak plodove vode te se šalje na da
genetički poremećaji.

Amniocenteza je invazivna metoda kojom uzim

Amniocenteza je pretraga koja se izvodi u d
koja se uvodi u trbuh uzima mala količin

analizu. Ovom pretragom liječnici mogu utv

Amniocenteza je pretraga u drugom trom
većom iglom bocne trbuh pod kontrolom ultra

Preporučamo vam da učinite amniocent
razriješiti sumnje na genetički poremećaj i 

voda kako bi se mogli dijagnosticirati genetički

ce u drugom tromjesečju trudnoće u svrhu

tičkog testiranjatičkog testiranja
šupljinu trudnice pod kontrolom ultrazvuka

ljnju analizu, čime se mogu dokazati određeni

Primjeri punih rečenica:
mamo malo tekućine u kojoj pliva beba jer se u 

njoj nalaze njezine stanice za analizu.
drugom tromjesečju trudnoće tako da se iglom 

a plodove vode. Plodova voda se tada šalje na 
vrditi je li s djetetom sve u redu, odnosno ima li 

određeni genetički poremećaj.određeni genetički poremećaj. 
mjesečju trudnoće koja se radi tako da se malo 
azvuka i izvadi malo plodove vode koja potom

ide na daljnje pretrage.
tezu, jedinu dijagnostičku metodu koja će nam 
potvrditi o čemu se u vašeg djeteta zbilja radi.
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BIOPSIJA KORIONSKIH RESICA
fDefinicije:

• invazivna pretraga kojom se dobiva materija
nerođenog djeteta

• invazivna pretraga u kojoj se pomoću šuplje
• vrsta pretrage kojom se pomoću velike igl

izdanka posteljice kako bi se provjerilo stanjp j p j j

NEINVAZIVNO PRENATALNO TE
Definicije:
• analiza molekule DNA nerođenog djeteta izg j

125

A

al posteljice za analizu genetičkih poremećaja u

igle uzima komadić posteljice za analizu
e uz vođenje ultrazvukom uzima mali komad
e djeteta u majčinoj utrobi.j j j

ESTIRANJE

krvi majke.j
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aCGH (komparativna genomska 
hibridizacija na mikročipu)
alelna heterogenost
amniocenteza
aneuploidija
anticipacija
autosomno dominantno 
nasljeđivanje
autosomno recesivno nasljeđivanje
balansirana kromosomska 
promjena
biopsija korionskih resica 
citogenetika
de novo genetički poremećaj/
bolest
delecija/delecija
diferencijalna dijagnoza
dijagnostičko testiranje
dinamična mutacija
dismorfija
DNA
duplikacija
farmakogenomsko testiranje
fenotip
gen
genetička bolest
genetički materijal
genetički poremećaj
genetičko savjetovanje
genetičko testiranje
genom

genomski poremećaj
genotip
heterozigot
homozigot
insercija
invazivni test
inverzija
kariogram
kariotip
kasna dob pojave bolesti
klinička obilježja
klinički egzom
kromosom
lokus
lokusna heterogenost
malformacija
marker-kromosom
mejoza
mikrodelecija
mirni nositelj translokacije ili 
inverzije
mitoza
molekularna genetika
monosomija
multigenski panel
nasljedni genetički poremećaj/
bolest
nasljedni materijal 
nebalansirana kromosomska 
promjena 
neinvazivni test

neinvazivno prenatalno testiranje
neplodnost
numerička aberacija kromosoma
određivanje statusa nositelja
patogena varijanta sekvence 
(mutacija)
penetrabilnost
plodova voda
pozitivan test probira
prediktivno predispozicijsko 
testiranje
prediktivno presimptomatsko 
testiranje
razvojna anomalija
sekvenciranje
simptomi
sindrom
supstitucija
strukturna aberacija kromosoma
teratogen
test probira
translokacija
triploidija
trisomija
X-vezano nasljeđivanje
zigotnost
znakovi
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Možeš li zamisliti 
da si veliki Grad,
trilijune stančića
daj zamisli sad.
U svakom od njih
biblioteke su prave,
što vrijednost knjiga
i nasljeđa slave.
Složen je taj grad
kao i svaki kog znaš,
važni su arhitekti,
ali i kako živiš, baš.
Poštuj stoga zapis
i njegova slova,
dok te popravlja i čuva
mudra sova.
Na koncu, grad ima
svoj životni vijek,
pulsiranje kružno
ciklus je tek.
Ostaje ipak
neopisiva ljepota,
graditi život
neopterećen od života.

Saša Ostojić

Za kraj...
Naslovnica i poleđina knjige namjerno su napravljene kao zrcalna slika jer predstavljaju ženski i
muški genom, koji su strukturom isti, ali funkcijom različiti. U trenutku kada je knjiga zatvorena,
ako gledamo kroz nju od naslovnice prema poleđini, DNA molekula i slova u potpunosti će se
preklopiti.Međutim, slike ćebiti potpuno različite.
Ova knjiga posvećena je upravo tome – trenutku u kojem se preklapanjem dvaju roditeljskih
genoma koji nose neistovjetne nacrte stvara čudo života - novi grad.


