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INFORMACIJE ZA OSOBE UPUCENE NA GENETICKO TESTIRANJE ZA WILSONOVU BOLEST

Ovaj dokument objasnjava Sto geneticko testiranje za Wilsonovu bolest moZe znaciti za Vas i
Vasu obitelj. Obavezno ga procitajte prije donosenja odluke o testiranju.

Sto znamo o Wilsonovoj bolesti?

Wilsonova bolest (WD) je kroni¢na nasljedna bolest metabolizma bakra, uzrokovana
mutacijama gena ATP7B koji kodira protein odgovoran za transport i izluivanje bakra iz
stanica jetre. Nasljeduje se autosomno recesivno, $to znaci da je za razvoj bolesti potrebna
patogena varijanta (promjena u genu koja moze uzrokovati bolest) na oba alela (kopije) gena
ATP7B. Mutacije u ovom genu dovode do poremecaja u izluCivanju bakra putem Zuci, sto
uzrokuje njegovo nakupljanje u jetri, mozgu, roznici oka i drugim organima. Klinicka slika
Wilsonove bolesti je izrazito varijabilna i ukljucuje jetrene simptome (povecanje jetre, zutica,
hepatitis, ciroza), neuroloske (tremor, distonija, poremecaji govora i hoda) te psihijatrijske
simptome (promjene ponasanja, depresija). U nekim slucajevima bolest se moze ocitovati i
hemolitickom anemijom.

Koga je potrebno testirati na Wilsonovu bolest?

Analizu gena ATP7B potrebno je uciniti kod osoba s postavljenom klinickom i biokemijskom
sumnjom na Wilsonovu bolest te kod bliskih srodnika osoba s novodijagnosticiranom
Wilsonovom boleséu (ukljucujuc¢i asimptomatske osobe). S obzirom na to da se radi o
autosomno-recesivno nasljednoj bolesti, u svrhu to¢nog geneti¢kog savjetovanja preporucuje
se ispitivanje provesti i u oba roditelja pacijenta (radi procjene rizika od ponovne pojave
bolesti kod druge djece). Takoder, navedena pretraga se moze uciniti i u partnera nositelja
patogenih mutacija gena ATP7B pri planiranju obitelji. Geneticko testiranje moze pomodi

daje jasan odgovor. Nalaz moZe imati znadenje i za ¢lanove Vase obitelji.

Ako vodedi lijecnik ili struénjak koji je proveo testiranje procijeni da je potrebno, nakon
geneti¢ckog testiranja moze se preporuciti geneticko savjetovanje koje mozie utjecati na
dijagnosti¢ku obradu te praéenje pacijenta i njegove obitelji.

Kakav moze biti rezultat testa?

Ako se ovim dijagnostickim testom pronade patogena varijanta gena ATP7B, nalaz je potrebno
protumaciti s obzirom na to je li pacijent heterozigot ili homozigot (ovisno o tome je li
promjena pronadena u jednoj ili obe kopije gena) te u skladu s klinickom slikom. Tumacenje
nalaza obavlja lije¢nik koji je pacijenta uputio na pretragu.

U nekim slucajevima testiranjem se moZe pronadi promjena u genu za koju trenutno nije
moguce sa sigurnoscu utvrditi uzrokuje li bolest, tj. da se radi o varijanti nejasnog klinickog
znacaja (eng. variant of unknown significance, VUS). Takav rezultat moZe zahtijevati dodatno
pracenje ili tumacenje u kontekstu klinic¢ke slike.
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Ako se ovom pretragom pronadu vjerojatno patogene ili patogene varijante gena koje
uzrokuju druge monogenske bolesti obuhvacene panelom, one ce biti prijavljene kao
sekundarni/slucajni nalaz. Monogenske bolesti obuhvacene ovim panelom su hereditarni
angioedem, najcesée nasljedne neuropatije, multipla endokrina neoplazija, hemokromatoza,
Fridreichova ataksija, manjak alfa-1-antitripsina, monogenski nasljedni dijabetes, najcesée
imunodeficijencije, X-vezana hipofosfatemija i Fabryjeva bolest. Obrasci nasljedivanja ovih
bolesti su razli¢iti stoga je u sluc¢aju pozitivnog sekundarnog/slu¢ajnog nalaza potrebno
geneticko savjetovanje.

Ako u svojem nalazu ne Zelite prijavu slu€ajnog nalaza, molimo da tako oznacite na
informiranom pristanku za testiranje monogenskih bolesti.

Ako imate pitanja ili Vam neki dio ovog dokumenta nije jasan, obratite se lijecniku koji vas je
uputio na testiranje prije potpisivanja informiranog pristanka.



