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CF & SMA Carrier

Zbadaj, czy jestes nosicielem

wariantu genu odpowiedzialnego

za mukowiscydoze i rdzeniowy

zanik miesni

— S—

Test CF & SMA Carrier to test przesiewowy na nosicielstwo, ktéry sprawdza, czy matka jest nosicielkg
okreslonych genéw mukowiscydozy lub rdzeniowego zaniku miesni. Sa to recesywne zaburzenia dziedziczne,

ktére moga zostac przekazane jej dziecku, jesli oboje rodzice sg nosicielami tego samego wariantu genu.

Czym jest badanie nosicielstwa?

Badanie nosicielstwa to test genetyczny, ktéry identyfikuje, czy dana osoba jest nosicielem wariantu
genu zaburzenia dziedziczonego recesywnie. Nosiciele zazwyczaj nie wykazujg objawéw, ale moga
przekaza¢ wariant genu swoim dzieciom. Wiele oséb nie zdaje sobie sprawy, ze sg nosicielami genu
recesywnego, dopdki nie urodziim sie dziecko zdanymi zaburzeniem. Kazdy z nas jest nosicielem $rednio
pieciu lub wiecej genéw recesywnych, ktére moga powodowac choroby genetyczne. Jesli oboje rodzice
sg nosicielami tego samego schorzenia, istnieje 25% szans, ze ich dziecko odziedziczy to zaburzenie.

Test CF & SMA Carrier jest dostepny wylacznie jako rozszerzenie testu NIFTY by GenePlanet*.
*Dostepne dla wszystkich pakietéw z wyjqtkiem Premium.
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Dla kogo jest przeznaczony?

CF & SMA Carrier przeznaczone jest dla wszystkich kobiet w cigzy, ktére chcg dowiedzie¢ sie, czy sa

nosicielkami ktéregokolwiek z testowanych wariantéw genu wchodzgcych w sktad panelu.

Czym jest mukowiscydoza?

Mukowiscydoza (CF) jest jedng z najczestszych
choréb dziedzicznych u dzieci i mtodych dorostych.
Wptywa na uktad oddechowy, pokarmowyirozrodczy
oraz ma tendencje do pogarszania sie stanu pacjenta
z wiekiem. CF jest spowodowana przez patogenne
warianty genu CFTR, ktére zaktdcajag cyrkulacje soli
i wody w komérkach. Prowadzi to do gromadzenia
sie gestego, lepkiego $luzu w narzadach, takich jak
ptuca i uktad pokarmowy, co utrudnia oddychanie
i trawienie pokarmu. Podczas gdy niektére osoby

moga
w dziecinstwie zagraza¢ zyciu. Obecnie leczenie

majg tagodne objawy, ciezkie przypadki
pozwala osobom z CF zy¢ $rednio 50 lat.

Okoto 1 na 25 oséb pochodzenia kaukaskiego jest
nosicielem mukowiscydozy. Czestotliwos¢ ta rézni
sie w zaleznos$ci od pochodzenia etnicznego.

Jak dziata test?

Czym jest rdzeniowy zanik miesni?
(SMA) to choroba
ktéra atakuje nerwy kontrolujgce

Rdzeniowy zanik mie$ni
genetyczna,
ruchy dowolne. Jest spowodowana przez patogenne
zmiany w genie SMNT1, ktére w konsekwencji
zaktécajg sygnaty nerwowe do miesni, co prowadzi
do ich ostabienia i utraty tkanki. Utrudnia to
poruszanie sie, chodzenie, oddychanie i potykanie.
Najczestsza postac¢ dotyka niemowleta i moze by¢
$miertelnaw wieku 2-4 lat, chociaz niektére postacie
pojawiajg sie poézniej, umozliwiajac przezycie do
wieku dorostego.

Okoto 1 na 40 os6éb pochodzenia kaukaskiego
jest nosicielem SMA. Czestotliwos¢ ta rézni sie w
zaleznosci od pochodzenia etnicznego.

® CF & SMA Carrier wykonuje sie z tej samej prébki krwi, co standardowy test NIFTY by GenePlanet.

® Badanie mozna wykonac od 10-go tygodnia cigzy.

* Metoda ta jest dostepna w przypadku cigzy pojedynczej, blizniaczej i zaptodnienia in vitro (nie jest

dostepna w przypadku cigzy z wykorzystaniem komorki jajowej dawczyni).

® Otrzymasz oddzielny raport dotyczacy analizy CF & SMA Carrier. Raport wskaze, czy jeste$ nosicielem

testowanych wariantéw genu zwigzanych z CF i SMA, czy nie.
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