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INFORMACIJE ZA OSOBE UPUCENE NA GENETICKO TESTIRANJE ZA NEDOSTATAK ALFA-1-
ANTITRIPSINA

Ovaj dokument objasnjava Sto geneticko testiranje za nedostatak al - antitripsina moze
znaciti za Vas i Vasu obitelj. Obavezno ga procitajte prije donosenja odluke o testiranju.

Sto znamo o nedostatku alfa-1 antitripsina?

Manjak alfa - 1 - antitripsina (AATD) nasljedni je genski poremecaj koji uzrokuje nisku razinu
proteina alfa - 1 -antitripsina (AAT) u plazmi, Sto uzrokuje oStecenja pluca, jetre te, rjede, koze
i krvnih Zila. Ova progresivna bolest se najcesée ocituje u odrasloj dobi te moze dodi do
kroni¢ne opstruktivne bolesti pluca, ciroze jetre i drugih trajnih posljedica. Ekspresija (jacina
simptoma) bolesti je varijabilna i najvise ovisi o izloZenosti Stetnim ¢imbenicima poput
pusenja, alkohola i drugim okolisnim uvjetima. Radi se o nasljednoj bolesti uzrokovanoj
bialelnim patogenim varijantama u genu SERPINA1, sto znali da su u oboljelih obje kopije
navedenog gena zahvaéene mutacijom.

Koga je potrebno testirati na manjak alfa-1 antitripsina?

Genotipiziranje SERPINA1 u sklopu klinicke sumnje na AATD uputno je provesti u pacijenata
koji imaju smanjenu funkciju alfa-1 antitripsina ili kod klinicke slike koja upucuje na ovaj
poremecaj. Preporuca se testiranje ¢lanova uze obitelji (stariji od 18 godina) homozigota ili
nositelja patogene varijante gena SERPINA1. Ako vodedi lijecnik ili stru¢njak koji je proveo
testiranje procijeni da je potrebno, nakon geneti¢kog testiranja preporucit ée se genetic¢ko
savjetovanje koje mozZe utjecati na dijagnosticku obradu te praéenje pacijenta i njegove
obitelji.

Kakav moze biti rezultat testa?

Ako se ovim dijagnostickim testom pronade patogena varijanta u jednoj ili dvije kopije gena
SERPINA1, rezultat nalaza ¢ée biti pozitivan. Gen SERPINA1 nasljeduje se prema
kodominantnom obrascu (obje kopije gena jednako zastupljene). U nalazu ove pretrage bit ée
prijavljene pronadene varijante gena SERPINA1 te ée se sukladno tome procijeniti rizik razvoja
bolesti. Tumacenje nalaza obavlja lije€nik koji je pacijenta uputio na pretragu.

Ako se ovim genskim panelom pronadu vjerojatno patogene ili patogene varijante gena koje
uzrokuju druge monogenske bolesti obuhvacene panelom, one ¢e biti prijavljene kao
sekundarni/slucajni nalaz. Monogenske bolesti obuhvacene ovim panelom su hereditarni
angioedem, najc¢esce nasljedne neuropatije, multipla endokrina neoplazija, Wilsonova bolest,
hemokromatoza, monogenski nasljedni dijabetes, najées¢e imunodeficijencije, X-vezana
hipofosfatemija i Fabryjeva bolest. Obrasci nasljedivanja ovih bolesti su razli¢iti stoga je u
slu¢aju pozitivnog sekundarnog/slu¢ajnog nalaza potrebno geneti¢ko savjetovanje. Za neke
od navedenih bolesti negativan nalaz ne isklju¢uje mogucénost nastanka bolesti.



Klini¢ki zavod za laboratorijsku dijagnostiku

\\ KB Odjel za molekularnu laboratorijsku dijagnostiku
ZACREB KiSpati¢eva 12, 10000 Zagreb, tel: 2367 248, 2367 268

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 lije€niku koji vas je
uputio na testiranje prije potpisivanja informiranog pristanka.



