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INFORMACIJE ZA OSOBE UPUCENE NA GENETICKO TESTIRANJE ZA HEMOKROMATOZU

Ovaj dokument objasnjava Sto geneti¢ko testiranje za nasljednu hemokromatozu moze
znaditi za Vas i Vasu obitelj. Obavezno ga procitajte prije donosenja odluke o testiranju.

Sto znamo o nasljednoj hemokromatozi?

Nasljedna hemokromatoza (HFE) je kroni¢na nasljedna bolest metabolizma Zeljeza. U osoba
oboljelih od hemokromatoze dolazi do postupnog nakupljanja Zeljeza u organizmu, posebno
u jetri, srcu, gusteraci, zglobovima i kozi. Klini¢ku sliku obiljezavaju umor, bolovi u zglobovima,
hiperpigmentacija koZe, ciroza jetre, Secerna bolest, kardiomiopatija i hipogonadizam.
Ekspresija (jacina simptoma) bolesti je varijabilna i ovisi o genskim, spolnim i okoliSnim
¢imbenicima. Hemokromatoza je najcesée uzrokovana mutacijama gena HFE, pri ¢emu su
najéesce patogene varijante C282Y i H63D. Ovom pretragom testiraju se i drugi geni koji mogu
biti u podlozi hemokromatoze, a to su: HAMP, HJV, TFR2, TF, CP, BMP6 i SLC40A1.

Koga je potrebno testirati na nasljednu hemokromatozu?

Genotipiziranje HFE u sklopu klinicke sumnje na hemokromatozu uputno je provesti u
pacijenata europskog porijekla s biokemijskim znacajkama hemokromatoze (kod Zena kod
kojih je zasi¢enost transferina > 45 % i serumski feritin > 200 pg/L te muskaraca kod kojih je
zasi¢enost transferina > 50 % i serumski feritin > 300 pg/L, ili kod pacijenata koji imaju
neobjasnjivo povisen transferin (sa ili bez simptoma hemokromatoze). Clanovi uze obitelji
(stariji od 18 godina) pacijenata homozigota za varijantu C282Y trebaju se testirati na
navedenu varijantu. Ako se ne pronadu neke od najc¢escih varijanti gena HFE, geneticka
dijagnostika moze se prosiriti na druge gene povezane s hemokromatozom (HFE, HAMP, HJV,
TFR2, TF, CP, BMP6 i SLC40A1), na zahtjev lije¢nika. Ako vodedi lije€nik ili stru¢njak koji je
proveo testiranje procijeni da je potrebno, nakon geneti¢kog testiranja preporudit ¢e se
geneti¢ko savjetovanje koje mozZe utjecati na dijagnosticku obradu te prac¢enje pacijenta i
njegove obitelji.

Kakav moze biti rezultat testa?

Ako se ovom pretragom pronade patogena (promjena u genu koja moze uzrokovati bolest) ili
vjerojatno patogena varijanta u nekom od gore navedenih gena, nalaz ¢e Vam protumacditi
lijecnik koji je uputio na pretragu te sukladno rezultatu procijeniti rizik razvoja bolesti ili
potvrditi uzrok bolesti.

U nekim sluéajevima testiranjem se moze pronaci 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
praéenje ili tumacenje u kontekstu klinicke slike.

Ako se ovim genskim panelom pronadu vjerojatno patogene ili patogene varijante gena koje
uzrokuju druge monogenske bolesti obuhvacene panelom, one ¢ée biti prijavljene kao
sekundarni/slucajan nalaz. Monogenske bolesti obuhvaéene ovim panelom su hereditarni
angioedem, najc¢esce nasljedne neuropatije, multipla endokrina neoplazija, Wilsonova bolest,
manjak alfa-1-antitripsina, monogenski nasljedni dijabetes, najces¢e imunodeficijencije, X-
vezana hipofosfatemija i Fabryjeva bolest. Obrasci nasljedivanja ovih bolesti su razliciti stoga
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je u sludaju pozitivnog sekundarnog/slucajnog nalaza potrebno geneticko savjetovanje.
Negativan nalaz ne isklju¢uje moguénost nastanka bolesti.

Ako u svojem nalazu ne Zelite prijavu slucajnog 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.



