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Sekwencjonowanie calogenomowe w diagnostyce choréb rzadkich

Niniejsza broszura przeznaczona jest dla pacjentow i cztonkéw
ich rodzin, ktérym moze zostac zaoferowane badanie
sekwencjonowania calogenomowego w diagnostyce choréb
rzadkich lub dziedzicznych.

W ramach programu Genomic Medicine Service oferowanego przez NHS sekwencjonowanie
catogenomowe jest obecnie dostepne dla pacjentdw cierpiacych na okreslone choroby, jezeli
badania naukowe potwierdzaja, ze jego wyniki moga poprawic opieke nad nimi.

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

Jakie informacje pozwala

uzyskac sekwencjonowanie
calogenomowe?

W przeciwienstwie do innych badan genetycznych,
ktdre stuz sprawdzeniu tylko niektorych

gen6w, sekwencjonowanie catogenomowe ma

Czym jest genom? na celu zbadanie wszystkich genéw. Chociaz
Genom to podstawowe sekwencjonowanie catogenomowe polega na
informacje dotyczace sprawdzeniu catego genomu, ze szczegélnym
budowy i prawidlowego uwzglednieniem zmian genetycznych zwiazanych
funkcjonowania naszego z choroba wystepujaca u pacjenta, nie stuzy do
organizmu. ustalenia podfoza genetycznego innych choréb.

Wynik badania moze utatwic:
Nosnikiem tych zapisanych w formie

chemicznej informacji jest DNA. Genom
sktada sie z wielu tysiecy krétkich
sekwencji DNA, ktdre nazywamy genami.
Prawie kazda komdrka naszego ciata
zawiera genom.

- diagnostyke choroby,

- zidentyfikowanie odpowiedniego leczenia,

- okredlenie zwiekszonego ryzyka zachorowania
na dang chorobe,

- ustalenie, czy choroba jest dziedziczna, czyli
okreslenie jej ryzyka wystapienia u innych
cztonkéw rodziny, w tym dzieci. W takim
przypadku badanie moze zosta¢ zaoferowane
takze krewnym pacjenta.

Wiele chordb jest skutkiem zaburzen w
obrebie genéw. Niektdre z tych zaburzen
sg dziedziczne.

Pracownik stuzby zdrowia omowi z pacjentem
dodatkowe szczegéty w tym zakresie.




Na czym polega sekwencjonowanie catogenomowe?

Pracownik stuzby zdrowia wyjasni szczegétowo, na czym polega badanie. Wiekszosci pacjentéw

przejdzie przez nastepujace etapy:

1. Skierowanie

Pacjent otrzyma skierowanie na wizyte, na
ktérej pracownik stuzby zdrowia przeprowadzi
z nim wywiad zdrowotny, zapyta go o objawy
lub choroby, a takze przeprowadzi szczegétowy
wywiad rodzinny, aby ustali¢, czy inni jego
krewni maja podobne problemy ze zdrowiem.

Jezeli pacjentowi zostanie zalecone
sekwencjonowanie catogenomowe, pracownik
stuzby zdrowia oméwi z nim przebieg badania
oraz informacje, ktére zostang uzyskanie na
podstawie jego wynikéw. Pacjent otrzyma
mozliwos$¢ szczegétowego oméwienia badania i
zadania wszelkich pytan, jakie on lub cztonkowie
jego rodziny moga miec.

Pacjendi, ktdrzy nie poddadza sie
sekwencjonowaniu catogenomowemu, nadal
otrzymaja mozliwie najlepsza opieke i wsparcie
ze strony stuzby zdrowia.

Sekwencjonowanie
calogenomowe

Do wykonania sekwencjonowania
catogenomowego zwykle potrzebna jest prébka
krwi, ktra wysyta sie do laboratorium badan
genetycznych.

Badanie genomu ma skomplikowany charakter.
Mutacje genetyczne moga by¢ nieszkodliwe albo
nie miec znaczenia dla naszego zdrowia. (zesto
warto rowniez poréwnac profil genetyczny
pacjenta z profilami genetycznymi cztonkéw
jego rodziny. W ten sposéb tatwiej jest odrdznic
zaburzenia gendw od nieszkodliwych mutacji.
W niektérych sytuacjach i czesto w przypadku
dzieci zachodzi konieczno$¢ zbadania krwi
innych cztonkéw rodziny, aby odrdznic
nieszkodliwych mutacje wystepujace w profilu
genetycznym rodziny od mutacji, ktére sa
podtozem choroby.

W takim przypadku pracownik stuzby zdrowia
wyjasni, ktérzy cztonkowie rodziny powinni
zosta¢ przebadani i dlaczego.
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2. Wyniki

Badania genetyczne s3 skomplikowane, a na

ich wyniki trzeba czekac kilka tygodni. Nalezy
réwniez pamietac, ze moze sie nie udac ustali¢
podtoza choroby na podstawie jego wynikéw.
Moze okazac sie konieczne skierowanie pacjenta
do genetyka klinicznego lub innego spegjalisty
w zakresie genetyki w celu uzyskania dalszych
informacji i wsparcia.

Otrzymanie wynikow

Pobrana od pacjenta prébka zostanie poddana
analizie, ktrej wyniki zostang przestane
pracownikowi stuzby zdrowia. Pracownik stuzby
zdrowia omdwi otrzymane wyniki z pacjentem.

Na podstawie sekwencjonowania
catogenomowego moze:

- udacsie ustali¢ mutacje stanowigce
podstawe choroby i sposéb jej leczenia.

Moze okazac sie réwniez mozliwe ustalenie
ryzyka zachorowania na te chorobe u innych
cztonkdw rodziny;

- udacsie ustali¢ mutacje stanowigce
podstawe choroby, ale zaistnieje konieczno$¢
przeprowadzenia dodatkowych badan, aby
jeszcze potwierdzi¢ wyniki. Moze to oznacza¢
koniecznoé¢ przebadania innych cztonkdw
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rodziny lub poréwnania genomu z genomami
innych pacjentdw z podobna choroba;

- udacsie ustali¢ mutacje genetyczne o
pochodzeniu niejasnym dla spejalistéw;

- nie zosta¢ ustalone podtoze choroby;

- udac sie zidentyfikowa¢ mutacje w obrebie
genomu niezwiazane z chorobg, ale ktére
moga réwniez wptywac na zdrowie pacjenta
lub cztonkéw jego rodziny.

Weiaz odkrywamy nowe informacje o znaczeniu
niektérych mutacji DNA, zwiaszcza tych, ktdre
wystepuja rzadziej. Lekarz moze zatem oméwi¢
z pacjentem mutacje wykryte w wyniku badania,
ktorych jeszcze w petni nie rozumiemy, ale ktére
moga mie¢ wptyw w przysztosci na pacjenta i/
lub cztonkéw jego rodziny.

W takiej sytuacji pracownik stuzby zdrowia
doktadnie oméwi to z pacjentem.
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Dane genetyczne a ochrona danych
Wszystkie dane sa
przechowywane w sposob
bezpieczny, poufnyisa
wykorzystywane zgodnie z przepisami
obowiazujacymi w Wielkiej Brytanii i zasadami
stosowanymi przez NHS. Wigcej informacji
mozna znalez¢ na stronie www.england.
nhs.uk/contact-us/privacy-notice

Dane uzyskane z badania genomowego s3
wprowadzane do odpowiednio zabezpieczonej
krajowej bazy danych prowadzonej w ramach
programu Genomic Medicine Service NHS.

W systemie beda przechowywane dane
dotyczace przeprowadzonego badania i jego
wynikéw, a dostep do nich beda miec tylko
upowaznieni pracownicy.

Wykorzystanie danych do celéw
ubezpieczeniowych

Bez wyraZnej zgody pacjenta firmy
ubezpieczeniowe nie uzyskaja dostepu do
informacji na temat przeprowadzonych badan
genetycznych.

Podczas zakupu polisy ubezpieczeniowej firmy
ubezpieczeniowe moga zadac podania informacji
medycznych dotyczacych osoby ubezpieczonej

i cztonkéw jej rodziny. Informacje, ktdre nalezy
udostepniac firmom ubezpieczeniowym,
podlegaja postanowieniom zawartym w
dobrowolnym kodeksie dotyczacym badan
genetycznych i ubezpieczen: www.gov.uk/
government/publications/code-
on-genetic-testing-and-insurance



Wykorzystanie danych do celow
badawczych

Badania naukowe stanowig istotng czes¢
systemu opieki zdrowotnej. Dane dotyczace
stanu zdrowia przekazane przez miliony innych
pacjentow NHS przyczyniaja sie do opracowania
lekéw i obecnych metod leczenia pacjentdw.

W ramach programu Genomic Medicine
Service NHS wszyscy pacjenci maja mozliwos¢
przekazania swoich danych genetycznych,

w formie uniemozliwiajacej ich identyfikacje,
do odpowiednio zabezpieczonej biblioteki, do
ktorej dostep maja wytacznie upowaznieni
badacze. Pacjendi, ktdry zgodz sie na
udostepnienie swoich danych genetycznych
pomagaja badaczom i naukowcom w
opracowaniu przysztych metod leczenia.

Aby dowiedziec sie wiecej o tym, jak dane
genomowe moga wspomdc badania, zachecamy
do odwiedzenia witryny internetowej Genomics
England www.genomicsengland.

Z osobami, ktdre zdecyduja sie na umieszczenie
swoich danych w bibliotece naukowej, moze

sie skontaktowac w przysztosci cztonek zespotu
klinicznego (lub okazjonalnie Genomics
England), aby przekazac dodatkowe informagje
istotne dla jego zdrowia lub zdrowia jego
rodziny, lub jezeli prowadzone beda badania

nad okreslong chorobg istotne dla niego lub
jego rodziny. Nastepnie osobie takiej zostanie
wyjasniony przebieg badania i bedzie ona mogta
zdecydowac, czy jest gotowa wzig¢ w nim udziat.

Dodatkowe informacje

Wiecej informacji na temat
sekwencjonowania catogenomowego
mozna uzyskac tutaj:
www.nhs.uk/conditions/
genetic-and-genomic-testing



