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Povzetek
Na področju genetike pri človeku je bazična znanost v zadnjih desetletjih prispevala
številna spoznanja predvsem na področju poznavanja zaporedja človeškega genoma in
odkrivanja genov, odgovornih za posamezne monogenske genetske bolezni. Praktična
uporaba teh spoznanj je v medicino prinesla nove diagnostične teste, ki temeljijo na analizi
človeškega genetskega materiala. Po drugi strani je razumevanje mehanizmov bolezni pri
genetsko pogojenih bolezni skromno. Ker je razumevanje mehanizmov bolezni ključno za
uspešno zdravljenje, večine genetsko pogojenih bolezni ne moremo zdraviti vzročno, v
smislu preprečevanja bolezenskega procesa. Na trenutni stopnji znanja gre bolezenski
proces svojo pot, z medicinsko obravnavo skušamo lajšati bolezenske težave. Še več, pri
številnih genetskih boleznih se bolezenski proces začne že v nosečnosti, posledice pa so v
smislu razvoja organskih sistemov ireverzibilne (npr. centralnega živčnega sistema) in
možnosti za zdravljenje po rojstvu otroka ni. Genetsko testiranje pred rojstvom tako lahko
omogoči izbor zdravih zarodkov še pred zanositvijo ali odločitev staršev za zdravega
otroka, odvisno od pristopa.

Pristopi h genetskemu testiranju pred rojstvom
Najbolj pogosto opravljamo genetsko predrojstno diagnostiko po zanositvi. V tem primeru
je smisel genetskega testiranja čim prej v nosečnosti informirati starše o tem, ali ima otrok
genetsko nagnjenost za bolezen, in jim s tem omogočiti odločitev o nadaljevanju nosečnosti.
Bolezen pri otroku lahko starša preprečita, če se odločita za medicinsko prekinitev
nosečnosti. 
Uveljavljena sta dva pristopa v smislu odvzema biološkega materiala za genetsko analizo,
biopsija horionskih resic v 12. tednu in amniocenteza (odvzem plodovnice) v 16. tednu
nosečnosti. V obeh primerih poteka odvzem vzorca pod kontrolo ultrazvoka, s čimer se
izognemo neposredni poškodbi ploda (slika 1). 
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Kljub temu pa pristopa nista povsem brez tveganja, le-to se giblje med 0,5 % in 2 %. Izvid
genetskega testa je staršem po navadi na voljo v dveh do štirih tednih.
Novejši pristop k genetskem testiranju pred rojstvom je predimplantacijska genetska
diagnostika (PGD). Smisel pristopa je testiranje zarodkov še pred vgnezditvijo v maternico.
Glavna prednost pristopa je v tem, da ni treba prekinjati nosečnosti v smislu preprečevanja
prenosa genetske nagnjenosti z roditelja/roditeljev na potomca. Pri PGD gre za zelo
kompleksno in drago medicinsko storitev, pri kateri se morata starša vključiti v postopek
oploditve z biomedicinsko pomočjo (OBMP). Ob hormonski stimulaciji pri partnerki dozori
hkrati več jajčnih celic, ki se po oploditvi v laboratoriju s spolnimi celicami partnerja
razvijejo v zarodke. Tri dni po oploditvi imajo zarodki osem celic (blastomer), ko lahko
odstranimo do dve blastomeri za genetsko testiranje (slika 2). 

Peti dan po oploditvi se v maternico preneseta do dva zarodka, ki glede na genetski test
nimata genetske nagnjenosti za bolezen. V primeru da je takšnih zarodkov več, se preostali
zarodki zamrznejo in prenesejo v maternico, če prvi postopek ni uspel ali si par želi več
otrok. Tudi ta pristop ima omejitve: možnost stranskih učinkov hormonske stimulacije,
nižja zanesljivost genetskega testa, potrjevanje testa z amniocentezo.

135

Genetska diagnostika pred rojstvom

Slika 1: Odvzem biološkega materiala za predrojstno diagnostiko.A – biopsija horionskih resic; B – amniocenteza

Slika 2: Biopsija blastomer za predimplantacijsko genetsko diagnostiko



Izbira o pristopu k predrojstni diagnostiki je omogočena paru, če ni medicinskih razlogov
za favoriziranje enega od pristopov. Zato je zelo pomembno, da par razume značilnosti
posameznega pristopa. Večji del informacij ponudimo paru v okviru genetskega
svetovanja, v primeru PGD pa so v informiranje para vključeni tudi strokovnjaki s področja
OBMP, porodničar in psiholog. Pristop k predrojstni diagnostiki je pogosto odvisen od
razlogov za genetsko testiranje.
Razlogi za genetsko testiranje pred rojstvom
V Sloveniji se odloči za genetsko predrojstno testiranje vsaka deseta nosečnica. Večina
testov, okoli 90 %, je povezana z genetskim presejanjem za trisomijo 21 – Downov sindrom.
Za genetski test se namreč lahko odločijo vse nosečnice stare 37 in starejše ter tiste, ki jih je
eden od presejalnih testov uvrstil v skupino z zvišanjim tveganjem za rojstvo otroka s
trisomijo 21. V obeh primerih je tveganje sorazmerno nizko, po navadi manj kot 5 %.
Monogenska ali kromosomska genetska nagnjenost pri paru predstavlja drugo pomembno
skupino razlogov za predrojstno diagnostiko. V teh primerih je tveganje para, da se jima
rodi otrok z genetsko nagnjenostjo za bolezen, višje, navadno med 20 in 50 %. 
PGD praviloma ponudimo le parom z visokim tveganjem za genetsko pogojeno bolezen pri otroku.
Pomen genetskega testiranja pred rojstvom
Visoko tveganje povezano z monogensko genetsko ali kromosomsko genetsko nagnjenostjo
je za bodoče starše težko sprejemljivo. Genetsko pogojene bolezni se pogosto začnejo že ob
rojstvu, razvojne nepravilosti zaznamujejo zunanji videz otrok, povezane so lahko z
motnjami v duševnem razvoju in zgodnjo smrtnostjo. Par se zaveda visokega tveganja, če
se je bolezen že poprej pojavila pri bližnjih sorodnikih ali pa se je paru samemu že rodil
otrok z genetsko pogojeno boleznijo (slika 3). 
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Slika 3: Rodovnika družin z visokim tveganjem za genetsko bolezen pri potomcih.A – rodovnik z značilnim na kromosom X vezanim recesivnim dedovanjem; B – rodovnik, značilen za družine sstrukturnimi kromosomskimi nepravilnostmi



Za večino staršev je genetsko testiranje pred rojstvom edina reštev pri načrtovanju
nosečnosti. Medicinske koristi predrojstne diagnostike vključujejo poleg preprečevanja
genetskih bolezni tudi možnost zgodnjega zdravljenja oziroma prihranijo nosečnici potrebo
po drugih, manj zanesljivih diagnostičnih preiskavah v nosečnosti.
Ozaveščanje javnosti
Ozaveščenost javnosti je za učinkovito izrabo možnosti, ki jih ponuja sodobna genetska
medicina, izjemno pomembna. Še vedno se neredko srečujemo s pojavom, ko se nosečnica
z genetsko nagnjenostjo v družini prvič sreča z genetikom v času nosečnosti. Genetske
diagnostike v družini včasih v kratkem času ni mogoče izpeljati, pa tudi če je to mogoče, sta
nosečnica in partner izpostavljena hudemu psihičnemu stresu. Zato je ozaveščanje javnosti
zelo pomembno, najbolje že v okviru učnih programov v šolah in s sodobnimi metodami
obveščanja preko medijev.
Družbeni pogled na genetsko testiranje pred rojstvom
Samo dobro informirana družba in posamezniki si lahko ustvarijo ustrezen pogled na
področje predrojstne diagnostike. V zgodovini so se prepletali številni pogledi na genetske
bolezni, od evgeničnega pogleda v nekaterih civilizacijah do omejevanja možnosti
predrojstne diagnostike v drugih. Ekonomsko je preprečevanje kroničnih, degenerativnih
bolezni cenejše od nudenja zdravstvene in socialne podpore. Kljub temu da je področje
predrojstne diagnostike izpostavljeno številnim družbenim pritiskom, je načrtovanje
nosečnosti intimni proces para in v demokratičnih družbah njegova pravica. Stroka in
družba lahko prizadetim pomagata z ozaveščanjem ne samo na področju medicinskih
dejstev, temveč tudi na področju sociale, morale in etike.
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