Sekwencjonowanie
catogenomowe w diagnostyce
zaburzen rzadkich

Ninigjsza ulotka przeznaczona jest dla pacjentow,
ktorym zaproponowano wykonanie sekwencjonowania
catogenomowego w diagnostyce zaburzen rzadkich lub
dziedzicznych.

Sekwencjonowanie catogenomowe polega na
zebraniu przez lekarza specjaliste wszystkich informacii
decydujgcych o budowie i funkcjonowaniu organizmu.

NHS oferuje sekwencjonowanie catogenomowe w
diagnostyce schorzen, w ktérych moze ono przyczynic sie
do poprawy opieki nad pacjentem.

Zanim pacjent podejmie decyzje o badaniu, pracowniki
stuzby zdrowia udzieli mu dodatkowych informaciji oraz
odpowie na wszelkie pytania.

Czym jest genom?

Genom to podstawowe informacje dotyczgce budowy |
prawidtowego funkcjonowania naszego organizmu.

Nosnikiem tych zapisanych w formie chemicznej informacji
jest DNA.

Genom sktada sie z fragmentow DNA nazywamy genami.

Wiele rzadkich chordb jest wywotywanych przez zmiany
genetyczne i moze byc¢ dziedziczonych.
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Jakie informacje mozna vzyskac dzieki
sekwencjonowaniu catlogenomowemu?

W przeciwienstwie do innych badan genetycznych,

ktdre stuzg sprawdzeniu tylko niektérych gendw,
sekwencjonowanie catogenomowe ma ha celu zbadanie
wszystkich gendw.

Chociaz sekwencjonowanie catogenomowe polega
na sprawdzeniu catego genomu, ze szczegdlnym
uwzglednieniem zmian genetycznych zwigzanych z
okreslong chorobg, nie stuzy do ustalenia podtoza
genetycznego innych chordb.

Sekwencjonowanie catogenomowe moze utatwic:
B diagnhostyke choroby,
B ustalenie najlepszej metody leczeniaq,

B uzyskanie informaciji dotyczgcych podwyzszonego
ryzyka zachorowania,

B ustalenie, czy cztonkowie rodziny pacjenta sq narazeni
na podwyzszone ryzyko zachorowania lub czy choroba
moze zostac¢ przekazana ich dzieciom.

Jezeli tak, inni cztonkowie rodziny rbwniez mogqg miec
prawo do badania. Mozliwos¢ takg nalezy omowic w
pracownikiem stuzby zdrowia.

Na czym polega sekwencjonowanie
catogenomowe?

Pracownik stuzby zdrowia wyjasni szczegdtowo na czym
polega badanie.

Wiekszos$¢ pacjentdw dotyczg ponizsze etapy:

Skierowanie

Pacjent zostanie skierowany do innego pracownika stuzby
zdrowia, ktory przeprowadzi z nim wywiad zdrowotny.
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Konsultacja
Pacjent odbedzie wizyte u lekarza specjalisty.

Jezeli zaleci on wykonanie sekwencjonowania
catogenomowego, pacjent otrzyma informacje
dotyczqgce badania.

Pobieranie probek

Jezeli pacjent zdecyduje sie na badanie, zostanie od
niego pobrana prébka krwi, ktéra zostanie wystana do
laboratorium.

Wyniki

Pacjent zostanie poinformowany o wynikach badania.

Bedzie miat takze mozliwosc ich omdwienia z
pracownikiem stuzby zdrowia.

Mozliwa jest rowniez wizyta u specjalisty w celu dalszego
przedyskutowania wynikow i uzyskania wsparcia.

Czesto warto rowniez porownac profil genetyczny
pacjenta z profilami genetycznymi cztonkdw jego
rodziny. W ten sposdb tatwiej jest odrdznic zaburzenia
gendw od nieszkodliwych mutagji.

Pracownik stuzby zdrowia wyjasni, ktdrzy cztonkowie
rodziny powinni takze zostac¢ przebadani.

Pacjentom, ktdrzy nie zdecydujqg sie na
sekwencjonowanie catogenomowe, hadal bedzie
zapewniana mozliwie najlepsza opieka zdrowotna.
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Otrzymanie wynikéw

Probka zostanie pobrana i sprawdzona. Wyniki zostang
przestane do placdéwki stuzby zdrowia.

Zatrudniony w niej pracownik poinformuje pacjenta, czy
sekwencjonowanie catogenomowe:

B Umozliwito ustalenie zmian stanowigcych wyjasnienie
jego choroby. Moze to wptywac na sposoéb leczenia
i stanowic¢ informacje dla cztonkdw rodziny o ryzyku
wystgpienia u nich podobnych problemow.

B Umozliwito ustalenie zmian, ktére ewentualnie stanowiqg
wyjasnienie jego choroby, ale konieczne sq dalsze
badania.

Moze to oznaczac koniecznos¢ przeprowadzenia
badania innych cztonkdw rodziny lub poréwnanie zmian
zaobserwowanych u pacjenta ze zmianami innych
pacjentow.

B Umozliwito ustalenie zmian genetycznych o
pochodzeniu niejasnym dla specjalistow.

B Nie umorzliwito ustalenia podtoza choroby.

B Umozliwito zidentyfikowanie mutacji w obrebie genomu
niezwigzanych z chorobgq, ktére jednak mogg miec
wptyw na zdrowie pacjenta lub cztonkdw jego rodziny.

Dane genetyczne

Wszystkie dane sq przechowywane w sposdb bezpieczny,
poufny i sq wykorzystywane zgodnie z przepisami
obowiqgzujgcymi w Wielkiej Brytanii i zasadami stosowanymi
przez NHS.

Dodatkowe informacje mozna znalez¢ pod adresem:
https://www.england.nhs.uk/contact-us/privacy-notice/
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Dane i wyniki badan sq przechowywane w bezpiecznej
bazie danych Genomic Medicine Service NHS bedqgce]
jednostkg NHS nadzorujgcg sekwencjonowanie
catogenomowe.

Korzystajg z nich tylko upowaznieni pracownicy.

Wykorzystanie danych do celow
ubezpieczeniowych

Bez zgody pacjenta dane nie bedqg udostepniane
firmom ubezpieczeniowym. Firmy ubezpieczeniowe
mogq zgdac¢ podania informacji medycznych
dotyczgcych osoby ubezpieczoneji cztonkdw jej
rodziny.

Wykorzystanie danych do celow
badawczych

Dane dotyczgce stanu zdrowia przekazane przez
miliony innych pacjentdw NHS przyczyniajg sie do
opracowania lekdw i obecnych metod leczenia
pacjentow.

Wszyscy pacjenci majg mozliwos¢ przekazania swoich
danych do Biblioteki, aby mogli z nich korzystac
upowaznieni badacze.

Jezeli pacjent zdecyduje sie na to, jego dane pomogqg
badaczom w opracowaniu nowych metod leczenia.

Aby dowiedziec sie wiecej, jak dane genomowe
mogq przyczynic sie do prowadzenia badan,
zachecamy do odwiedzenia witryny internetowe]
Genomics England:

http://www.genomicsengland.co.uk.
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Dodatkowe informacje

Wiecej o sekwencjonowaniu catogenomowym mozna
dowiedziec sie tutaj:
http://www.nhs.uk/conditions/genetic-and-genomic-

testing
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