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CF & SMA Carrier
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Deritse ki, hogy hordozéja-e a cisztas w

fibrdzissal (CF) és a gerincvel6-
eredet(i izomsorvadassal (SMA) »
/

Osszekothetd hibas génvaltozatnak.

-

A CF & SMA Carrier teszt egy hordozésagi szlir6teszt, amely azt vizsgalja, hogy az kismama hordoz-e
cisztas fibrézisra vagy gerincvel6-eredetii izomsorvadasra utalé géneket. Ezek recessziv médon 6rékl6dé

rendellenességek, amelyek atadhaték a magzatnak, ha mindkét sziilé ugyanazt a génvaltozatot hordozza.

Mi az a hordozésag szlirés?

A hordozdsag szlirés egy genetikai teszt, amely meghatarozza, hogy egy személy hordoz-e recessziv
modon 6rokl6d6 rendellenesség génvaltozatat. A hordozék altaldban nem mutatnak tlneteket, de
atadhatjak a betegséget okoz6 génvaltozatot gyermekeiknek. Sokan nem tudjak, hogy recessziv gént
hordoznak, amig meg nem sziiletik a beteg gyermekiik. Atlagosan mindenki kérilbelil 6t vagy tébb
recessziv gént hordoz, amelyek genetikai betegségeket okozhatnak. Ha mindkét szild ugyanazt a

betegséget hordozza, 25% az esélye, hogy gyermekik 6rékélje a rendellenességet.

A CF & SMA Carrier csak bévitett NIPT by GenePlanet tesztként* érheté el.

*Minden csomaghoz elérheté, kivéve a Premiumot.




Kinek szol?

A CF & SMA Carrier minden varandoés n6é szamara alkalmas, aki tudni szeretné, hogy hordozza-e a panelben

szerepl6 génvaltozatok kozul barmelyiket.

Mi a cisztas fibrozis?

A cisztas fibrozis (CF) a gyermekek és fiatal felnéttek
egyik leggyakoribb orokletes betegsége. Hatassal
van a légzérendszerre, az emészté rendszerre és a
reproduktiv rendszerre, és idével romlik. A cisztas
fibrézist a CFTR gén patogén varidnsai okozzak,
amelyek megzavarjdk a sé és a viz mozgasat a
sejtekben. Ez slrl, ragaddés nyalkaképzédéshez
vezet az olyan szervekben, mint a tudé és az
emésztérendszer, ami megneheziti a légzést és az
élelmiszer megemésztését. Mig egyes esetekben enyhe
tinetek jelentkeznek, a stlyos esetek gyermekkorban
életveszélyesek lehetnek. Ma a kezelések lehet6évé
teszik, hogy a cisztas fibrézisban szenvedd6k atlagosan
50 évig éljenek.

Korulbeliil 25 kaukazusi szarmazasa emberbdl 1 CF

hordozé. Ez a gyakorisag etnikai hovatartozasonként
valtozik.

Hogyan miikodik a teszt?

Mi a spinalis izomsorvadas?

A spinalis izomatréfia (SMA) egy genetikai betegség,
amely az akaratlagos mozgasokat iranyité idegeket
érinti. Ezt az SMN1 gén patogén valtozasai okozzak,
amely megzavarja az izmok idegi jeleit, ami
izomgyengeséghez és szovetvesztéshez vezet. Ez
megnehezitiamozgast, ajarast, alégzést és anyelést.
A leggyakoribb forma a csecsemd&ket érinti, és 2-4
éves korig végzetes lehet, bar egyes formak késébb
jelennek meg, lehetévé téve a hosszabb életkort. Bar
nincs gyégymod, az Uj kezelések késleltethetik vagy
csokkenthetik a tinetek sulyossagat.

Korilbeliil 40 kaukazusi szarmazasti emberbdl
1 SMA hordozéja. Ez a gyakorisag etnikai
hovatartozasonként valtozik.

* ugyanabbél a vérmintabél végezzik, mint a szokasos NIPT by GenePlanet tesztet.

® Aterhesség 10. hetétdl végezhetd.

* Egyes, iker- és IVF-terhesség esetén elérheté (KIVEVE: donor petesejt esetén).

® A CF & SMA Carrier elemzéséhez kulon leletet fog kapni. A leleten szerepelni fog az eredmény, hogy a
cisztas fibrozis és a spindlis izomatréfia hordozésagi szlirévizsgalat altal tesztelt génvaltozatok kozul a

paciens hordozza-e barmelyiket.
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