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Twoje DNA zawiera unikalng informacje genetyczng.
Informacja ta nie tylko okresla Twoje cechy fizyczne
ale moze réwniez wskazywaé, czy jestes narazony
na pewne schorzenia.

Whtasnie dlatego wprowadzili§my Program

Moje Zdrowie Genetyczne, w ktérym do analizy
DNA wykorzystujemy metode polegajgcqg

na sekwencjonowaniu catego genomu (WGS).

Dzieki temu zyskujesz pomoc w zbadaniu ryzyka
wystgpienia choroby oraz zapewnienie wsparcia
w precyzyjnym zarzqgdzaniu zdrowiem - teraz

i w przysztosci, wykorzystujgc dane zawarte
w Twoim DNA.
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Czym jest genom?

Méwigc wprost, Twéj genom jest planem,
ktéry definiuje to, kim jestes.

Genom to caly materiat genetyczny,
w tym geny. Geny to fragmenty DNA,
ktére zawierajg informacje potrzebne
do dziatania naszego organizmu. Gen
wystepuje zazwyczaj w dwéch kopiach —
jedng dziedziczymy od matki, a drugq od
ojca.

Kazdy z nas ma w swoim DNA rézne
warianty, ktére wptywajg na to, jak
wyglgdamy — na przyktad jaki mamy kolor
oczu czy jakiego jestesmy wzrostu. Niekto-
re z tych wariantéw nie majq zauwazalne-
go wptywu na nasze zdrowie. Inne jednak
mogq zwigkszaé¢ ryzyko wystgpienia okre-
slonych chordb u niektérych oséb.

Testy genetyczne sq wykonywane
w celu identyfikacji wariantéw zwigzanych
z ryzykiem wystgpienia okreslonych
choréb. Wyniki mogg poméc lekarzom
w udzielaniu porad zdrowotnych dostoso-
wanych do indywidualnego ryzyka gene-
tycznego.




Czym jest sekwencjonowanie catego genomu?

Sekwencjonowanie  catego  genomu
to proces, w ktérym odczytywany jest
caty genom - wszystkie geny i inne frag-
menty materiatu genetycznego. Ludzki
genom zawiera okoto 20 000 gendw.
Inne czesci genomu nie zawierajq genéw
i sqg znane jako regiony niekodujqce.
Jednak zmiany w tych regionach tez
mogq wptywaé na nasze zdrowie.
Sekwencjonowanie  catego  genomu
odczytuje réwniez te regiony.

Sekwencjonowanie catego genomu okre-
$la kolejnoéé zasad (liter), ktére sktadajq
sie na DNA. Informacje te mogg byé
nastepnie wykorzystane przez lekarzy do
oceny:

« zagrozen dla zdrowia

» skuteczno$ci i bezpieczenstwa stoso-
wania wybranych lekéw

« czy jeste§ nosicielem okreslonych
wariantéw (badanie nosicielstwa)

» cech, na ktére mogq wptywaé geny
i srodowisko, takie jak cisnienie krwi.

Ryzyka zdrowotne

Ta sekcja pomoze réwniez zrozumieé
sposéb organizacji raportu, jesli zdecy-
dujesz sie wzigé udziat w badaniu.

» Warianty jednogenowe - sq to
warianty pojedynczego genu, ktére
sq zwiqzane z dang chorobqg. Na
przyktad warianty BRCA1 i BRCA2,
ktére zwiekszajg ryzyko zachorowa-
nia na raka piersi lub jajnika.
W raporcie wszelkie istotne warianty
jednogenowe zostang wymienione
w sekcji "wyniki o znaczeniu klinicz-
nym", poniewaz wyniki te majg
najwieksze znaczenie kliniczne.

» Choroby wieloczynnikowe - to
choroby zwiqzane zaréwno z czynni-
kami genetycznymi, jak i srodowisko-
wymi. Wuystepujg one czesciej
w populacji niz warianty jednogeno-
we, a ryzyko ich rozwoju moze byé
modyfikowane przez czynniki zwigza-
ne ze stylem zycia. Przyktady obej-
mujq nietolerancje laktozy, przewle-
ktg chorobe nerek i zwtdknienie ptuc.
W raporcie zostang one wymienione
w sekcji dotyczqcej choréb wie-
loczynnikowych.

e Poligenowa ocena ryzyka (PRS) -
wynik ten wuzyskuje sie poprzez
poréwnanie Twojego DNA z DNA
oséb, ktére zachorowaty na okreslo-
ng chorobe, a nastepnie analizowa-
nie  podobiefAstw  genetycznych.

Im wiecej takich podobienstw, tym
wieksze ryzyko zachorowania na
dang chorobe. Taki wynik nazywa sie
poligenowq ocenq ryzyka — i bedzie
inny dla réznych choréb.

Reakcja na leki

Sekwencjonowanie catego genomu moze
réwniez poméc przewidzieé, jak Twdj
organizm moze zareagowaé na leczenie
farmakologiczne. Z raportu farmakoge-
nomicznego dowiesz sie jakie reakcje
mogq wystqpi¢ w odpowiedzi na niekté-
re leki. Wyniki mogq poméc lekarzowi
w spersonalizowanym doborze terapii
lekowej, zmniejszyé ryzyko wystqgpienia
dziatan niepozgdanych lekéw i zwigkszyé
skuteczno$¢ lekéw, ktére przyjmujesz
teraz lub w przysztosci.

Farmakogenomika pozwala  okreslié
wptyw gendw na skutecznosé¢ i bezpie-
czenstwo stosowania wybranych lekéw.



Wiele obecnie stosowanych lekéw jest
"uniwersalnych", ale nie dziatajg one tak
samo na wszystkich.

Moze by¢ trudno przewidzieé, kto odnie-
sie korzysci ze stosowania danego leku,
kto w ogdle nie zareaguje, a kto doswiad-
czy negatywnych skutkéw ubocznych.
Wyniki z zakresu farmakogenomiki
powinny byé¢ omawiane z lekarzem — nie
nalezy réwniez wprowadzaé zmian
w schemacie stosowanego leczenia bez
konsultac;ji lekarskiej.

Cechy

Cechy to osobiste wiasciwosci, na ktére
wptywa wiele czynnikédw genetycznych
i Srodowiskowych. Do tej kategorii mozna
zaliczyé podatno$é na urazy wiezadet,
wytrzymato§é miesniowq, reakcje na
substancje (alkohol, kawa i kofeina lub
nikotyna), kontrola reakcji na gtéd, pre-
ferencje stodkiego smaku, sktonnosé¢ do
przyrostu masy ciata i otytosci, krétko-
wzroczno$é, wrazliwosé na bdl i inne.
Niektére z nich mozna modyfikowaé
poprzez zmiany stylu zycia, takie jak
éwiczenia i dieta. Innych, takich jak kolor
oczu i wzrost, nie mozna zmienié.

Status nosicielstwa

Badanie catego genomu moze wykryé
takie warianty genetyczne, ktére nie
wptywajqg na Twoje zdrowie, ale jesli Ty
i Twdj partner je posiadacie — mogq
zwieksza¢ ryzyko choroby u Waszego
dziecka.

Takg analize nazywa sie badaniem nosi-
cielstwa, poniewaz sprawdza, czy
"nosisz" okreslone zmiany w genach.
Zrozumienie tych potencjalnych zagro-
zeh genetycznych moze byé pomocne,
jesli planujesz rodzine lub masz juz
dzieci.

Jesdli okaze sie, ze jeste§ nosicielem,
lekarz moze zaproponowaé dalsze bada-
nia — dla Ciebie, Twojego partnera lub
partnerki albo innych cztonkéw rodziny.

Warto jednak wiedzieé, ze nie wszystkie
choroby genetyczne mozna wykryé
w ramach tego badania. Dlatego ten
Program nie zastepuje specjalistycznych
badan nosicielstwa przeznaczonych dla
konkretnych choréb, takich jak rdzenio-
wy zanik mieéni (SMA) lub zespét tamli-
wego chromosomu X (FraX).

Co program Moje Zdrowie Genetyczne moze Ci

powiedziec?

Celem programu Moje Zdrowie Gene-
tyczne jest pomoc w zrozumieniu,
na rozwdj jakich schorzefn mozesz byé
bardziej narazony. Doradzimy réwniez,
co mozesz zrobié¢, aby zmniejszyé ryzyko
wystgpienia tych schorzen w przysztosci.

W ramach badania przesiewowego Moje
Zdrowie Genetyczne przeanalizujemy
ponad 300 gendéw i 9 poligenowych ocen
ryzyka - w tym oceny ryzyka raka piersi
lub jajnika, raka prostaty, raka jelita gru-
bego, nadci$nienia i cukrzycy typu 2.

Chociaz bedziemy sekwencjonowaé caty genom, bedziemy analizowaé

oc—/

i raportowaé tylko wybrane geny. Geny te sq zwigzane ze schorzeniami,
w przypadku, ktérych mozna podjgé pewne dziatania zapobiegawcze.
Te schorzenia dajg mozliwoéé dziatania (ang. actionable).



‘Actionable’ oznacza, ze mozesz zrobié

co$§ pozytywnego, aby potencjalnie

poprawic¢ swoje zdrowie, np:

» wykonaé¢ badania na obecnos¢ cho-
roby

» przystgpi¢ do badan przesiewowych
w kierunku choroby

» wprowadzi¢ zmiany stylu zycia, ktére
coraz czesciej w badaniach sq okre-
slane jako kluczowe w utrzymaniu
dobrego stanu zdrowia osobom
z obcigzeniami genetycznymi.

Nalezy pamietaé, ze sekwencjonowanie
catego genomu nie daje definitywnej
odpowiedzi na pytanie, czy u badanej
osoby rozwinie sie dana choroba. Na
przyktad, mozesz mie¢ wariant genu,
ktéry znacznie zwigksza ryzyko wystqg-
pienia choroby, ale nigdy sie ona nie
rozwinie. Nie mozna tez zagwarantowaé,
ze sekwencjonowanie catego genomu
zidentyfikuje wszystkie mozliwe ryzyka
choréb, ktére dajg mozliwosé dziatania.
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@ genomika@luxmed.pl ] 22 338 19 08 (pon-pt 8:00-16:00)



Kryteria przystgpienia do programu

Zeby skorzystaé z Moje Zdrowie Genetyczne musisz:

»  mieé ukonczone 18 lat,

» wypetni¢ wstepny wywiad medyczny,

« wyrazi¢ swiadomg zgode na udziat w programie Moje Zdrowie Genetyczne.

Udziat w programie Moje Zdrowie Genetyczne moze dostarczy¢ Ci
informacji, ktére bedg wazne nie tylko dla Twojego zdrowia, ale
takze dla zdrowia Twojej rodziny. Warto mie¢ to na uwadze,
podejmujgc decyzje o dotgczeniu do programu.

o

W PROGRAMIE NIE MOGA WZIAC UDZIALU OSOBY KTORE:

» kiedykolwiek przeszty przeszczep narzqdu, szpiku lub komérek
macierzystych,

* wciggu ostatnich 4 miesiecy przeszty transfuzje krwi,

* w ciqgu ostatnich 8 miesiecy przechodzity leczenie onkologiczne
(chemio- lub radioterapig).

Co obejmuje program

1. Uméwimy Cie na pobranie krwi w dedykowanej Placéwce Medycznej.

2. Po okoto 6 tygodniach uméwimy Cie na konsultacje z lekarzem, ktéry omowi
z Tobg raport (okoto 30-45 min). Na spotkaniu otrzymasz takze informacje
dotyczqgce wynikéw raportu farmakogenomicznego.

3. Jesli bedzie to konieczne, skoordynujemy dalsze badania w Placéwkach
i Szpitalach Grupy LUX MED.

4. Dla oséb z wykrytym wysokim ryzykiem zachorowania na choroby jednogenowe
zapewniamy konsultacje psychologiczng.

5. Oferujemy wsparcie w zmianie stylu zycia i dostosowaniu go do otrzymanych
wynikéw — 3 konsultacje z profilaktykiem oraz webinary tematyczne
w przypadku zakupu wariantu Moje Zdrowie Genetyczne Plus.



Konsultacja
ok. 30 minut
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Zakup Pobranie Badanie Omoéwienie Plan Udostepnienie
produktu krwi DNA Raportu medyczny Raportu
5-7 dni
6-8 tygodni

Po otrzymaniu i omdéwieniu wynikow

1. W zaleznosci od zidentyfikowanego ryzyka zostaniesz skierowany na
konsultacje do lekarza lub genetyka klinicznego w celu omdwienia raportu.

2. Dowiesz sie, czy mozesz bezpiecznie stosowaé wybrane leki i czy bedq one
w Twoim wypadku skuteczne.

3. Dowiesz sig, czy istnieje ryzyko przekazania dzieciom choréb o podtozu
genetycznym.

4. Otrzymasz zalecenia dotyczqce dalszej profilaktyki.

W przypadku zaistnienia wskazan medycznych, po oméwieniu raportu,
mozesz zostaé pokierowany na badania, ktére bedziesz mégt wykonaé
w placéwkach LUX MED w ramach posiadanego abonamentu. W razie
potrzeby pomozemy w koordynaciji niezbednych badan, diagnostyki
i leczenia w Placéwkach i Szpitalach Grupy LUX MED w ramach
posiadanych uprawnien abonamentowych lub za dodatkowq optatq.

o/



Predyspozycje genetyczne uwzglednione w programie

Oto niektoére z choréb badanych w ramach Moje Genetyczne Zdrowie:

Warianty jednogenowe, ktére okreslajqg ryzyko:

Rak jelita grubego rozwija sie
w jelicie grubym - w okreznicy lub jego
koncowym odcinku, czyli odbytnicy.
Jest to jeden z najczestszych nowotwo-
réw w Polsce; kazdego roku raka jelita
grubego diagnozuje sie u ponad
18 000 oséb.

Rak zotqgdka, kazdego roku w Polsce
na raka zotqgdka zapada okoto 6000
oséb.

Rak piersi jest jednym z najczesciej
wystepujgcych nowotwordéw na $wie-
cie. W Polsce co 26 minut u jednej
kobiety diagnozuje sie raka piersi.

Nerwiakowtékniakowatosé (Neu-
rofibromatoza) to grupa schorzen
spowodowana wariantami  genéw,
ktére prowadzg do zwiekszonego
ryzyka rozwoju guzéw w mdzgu i rdze-
niu kregowym (uktadzie nerwowym).

Siatkéowczak (Retinoblastoma) jest
rodzajem nowotworu oka u dzieci.
Mozna posiadaé wariant dziedziczny,
ktéry moze wptywaé na jedno lub
oboje oczu.

Rak tarczycy jest najczesciej wyste-
pujgcym nowotworem zto$liwym gru-
czotébw wydzielania wewnetrznego
i stanowi okoto 1% wszystkich nowo-
tworéw ztosliwych cztowieka.
W Polsce odnotowuje sie okoto 2 tys.
nowych zachorowan rocznie. Kobiety
chorujg na nowotwory tarczycy okoto
L-krotnie czeSciej niz mezczyzni.

Zespotly mnogich nowotworéw
gruczotéw dokrewnych wptywajg
na gruczoty produkujgce hormony
(endokrynne) i sqg czesto powo-

dowane przez warianty genéw. Przy-
ktady obejmujg mnogg gruczo-
lakowatosé  wewngqtrzwydzielniczqg
i chorobe von Hippla-Lindaua.

Czerniak i nieczerniakowy rak
skéry to dwa gtéwne rodzaje raka
skoéry. Wigkszo§¢ nowotwordéw skéry
to typ nieczerniakowy. Zazwyczaj
powstajg one w obszarach skéry,
ktére sqg regularnie wystawiane
na dziatanie promieni stonecznych.
Czerniak moze mie¢ swéj poczgtek
w zmianach barwnikowych takich jak

pieprzyki.

Biataczka, chtoniak i szpiczak
to najczestsze rodzaje nowotworéw
krwi.

Kardiomiopatia to stan, w ktérym
$ciany serca grubiejg lub stajg sie
sztywne. Choroba ta moze zostaé
odziedziczona lub rozwingé sie
z powodu innych czynnikéw, takich
jak wysokie ci$nienie krwi.

Zaburzenia rytmu serca to nieregu-
larne bicie serca. Moze to byé¢ spowo-
dowane stanem dziedzicznym, takim
jak zespét wydtuzonego QT. Czynniki
zwiqzane ze stylem zycia, takie jak
palenie tytoniu, alkohol i kofeina,
mogq réwniez przyczyniaé sie do
nieregularnego bicia serca (arytmii).

Zespot Marfana to zaburzenie gene-
tyczne, co oznacza, ze jest chorobg
dziedzicznq. Zespét Marfana dotyczy
tkanki tgcznej, co moze powodowaé
zaburzenie budowy lub funkcji oczu,
serca, naczyh krwionos$nych, ptuc
i kosci.



Choroby wieloczynnikowe i podatnosé na:

Zespoty Ehlersa-Danlosa to choro-
by dziedziczne, ktére wptywajg na
tkanke tgcznq. Mogq one prowadzié
do nadmiernej ruchomosci stawdw,
przewlektego bdlu, a w niektérych
przypadkach zwiekszajg ryzyko pek-
niecia naczyn krwiono$nych Ilub
tetniakow.

Dziedziczna hemochromatoza jest
chorobg genetyczng, powodujgcq
gromadzenie w organizmie zbyt duzej
iloéci zeloza. Moze to prowadzi¢
do uszkodzenia wgtroby, probleméw
z sercem, zapalenia stawéw i cukrzy-

cy.

Choroba Wilsona to uwarunkowane
genetycznie zaburzenie metabolizmu
miedzi, prowadzgce do gromadzenia
sie jej w nadmiernej ilosci w tkankach
organizmu. Odktada sie ona miedzy
innymi w waqtrobie, mézgu i oczach.
Choroba Wilsona jest chorobg gene-
tycznag.

Wrodzone wady metabolizmu to
zaburzenie sposobu, w jaki nasze
ciata przeksztatcajg spozywane przez
nas sktadniki odzywcze na potrzebng
nam energie.

Czerniak zlosliwy to rodzaj raka
skéry, ktéry rozpoczyna sie w komor-
kach produkujgcych pigment - mela-
nine, ktéra nadaje skérze kolor. Czer-
niak zazwyczaj rozwija sie na obsza-
rach skéry, ktére czesto sq narazone
na dziatanie promieni stonecznych.

Zespot wydtuzonego QT (LQTS) to
zaburzenie rytmu serca, ktére powo-
duje szybkie, chaotyczne bicie serca.
Nieregularne bicie serca (arytmia)
w zespole wydtuzonego QT moze
zagrazaé zyciu.

Zylna choroba zakrzepowo
-zatorowa to stan, w ktérym prze-

Dziedziczna teleangiektazja krwo-
toczna (HHT) jest dziedziczng choro-
bg genetyczng, ktéra wptywa na
naczynia krwionosne. Znana jest
réwniez jako choroba Rendu-Oslera-
-Webera. U oséb z HHT niektére
naczynia krwionoéne nie rozwinety
sie prawidtowo i czasami powodujq
krwawienie. Znane jest to jako mal-
formacje tetniczo-zylne (AVM).

Hipercholesterolemia rodzinna
(FH) to choroba genetyczna, ktéra
powoduje zwiekszenie stezenia we
krwi zaréwno catkowitego choleste-
rolu, jak i lipoprotein o matej gestosci
(low density lipoprotein — LDL), czyli
tak zwanego ,ztego cholesterolu”.
Skutkuje to zwiekszeniem ryzyka
wczesnego wystgpienia zawatu serca
i udaru mézgu.

Cukrzyca MODY to rzadki typ
cukrzycy spowodowany mutacjq
genu odpowiadajgcego za wydziela-
nie insuliny. Pojawia sie u oséb mto-
dych i charakteryzuje sie tagodnym
przebiegiem choroby. Jest ona spo-
wodowana  wariantem  (zmiang)
w jednym genie.

ptyw krwi przez zyty zostaje zabloko-
wany przez skrzeplinge. Moze ona
utkngé w zytach gtebokich konczyn
(zakrzepica zyt gtebokich) lub prze-
mieszczaé sie przez zytly do ptuc
powodujgc zatorowo$é ptucnq.

Przewlekta choroba nerek to dtugo-
trwaty stan, w ktérym nerki nie pra-
cujqg tak dobrze, jak powinny. We
wczesnych stadiach przebiega bezo-
bjawowo i mozna jqg zdiagnozowaé
jedynie na podstawie badania krwi.

Niealkoholowe sttuszczenie wgtro-
by (NAFLD) to termin okreslajgcy
szereg schorzen spowodowanych



odktadaniem sie ttuszczu w waqtrobie.
Zwykle wystepuje u oséb z nadwagq
lub otytoscigq. Weczesne stadium
NAFLD zwykle nie powoduje zadnych
szkdéd, ale moze prowadzi¢ do powaz-
nego uszkodzenia waqtroby, w tym
marskosci, jesli stan sie pogorszy.

Wiéknienie pluc to choroba,
w ktérej tkanka w ptucach ulega
uszkodzeniu i wibknieniu. Przez to
ptuca stajg sie mniej elastyczne, co
utrudnia ich prawidtowq prace.

Hemochromatoza to dziedziczna
choroba, w ktérej poziom zelaza
w organizmie powoli roénie przez dtugi
czas. Jesli nie zostanie odpowiednio
wczednie wykryta i leczona, moze

Poligenowa ocena ryzyka (PRS) dla:

Rak piersi, poligenowa ocena ryzyka
pomaga  zidentyfikowaé  osoby
o podwyzszonym ryzyku zachorowa-
nia na raka piersi i moze byé¢ wyko-
rzystywana do  ukierunkowania
badan przesiewowych.

Rak prostaty, podobnie do raka
piersi, poligenowe oceny ryzyka raka
gruczotu krokowego mogq poméc

w prowadzeniu badan przesiewowych.

Choroba wiencowa czesto nazywa-
na chorobg niedokrwienng serca,
polega na odktadaniu sie ztogdédw
ttuszczu w naczyniach krwiono$nych
doprowadzajgcych krew do serca
(tetnicach wiencowych). Zwieksza to
ryzyko wystgpienia bdélu w klatce
piersiowej (dtawicy piersiowej)
i zawatu serca.

Hipercholesterolemia poligenowa
jest chorobq genetyczng, ktéra powo-
duje wysoki poziom cholesterolu.

Cholesterolemia hipo-HDL oznacza
niski poziom lipoproteiny o wysokiej
gestoéci (HDL), czyli ,,dobrego” cho-
lesterolu. HDL pozbywa sie nadmiaru

prowadzi¢ do uszkodzenia wqtroby,
stawodw, trzustki, a nawet serca.

Zapalenie trzustki, trzustka to
narzgd, ktéry wytwarza enzymy
trawienne i hormony. Stan zapalny
trzustki moze powodowa¢ obrzek, bdl
i zmiany w funkcjonowaniu narzgdu
lub tkanek.

Nietolerancja laktozy wystepuje
wtedy, gdy po spozyciu zywnosci
zawierajqcej laktoze, cukier wystepu-
jacy w produktach mlecznych, poja-
wiajq sie objawy, takie jak bdl brzucha.
Objawom mozna zapobiec, jedzqc
mniejsze porcje zywnosci zawierajgcej
laktoze lub catkowicie jej unikajgc.

cholesterolu w organizmie. Niski
poziom HDL moze zwiekszaé ryzyko
choréb serca.

Triglicerydemia to zwiekszenie ponad
norme stezenia triglicerydéw.
Organizm magazynuje triglicerydy
na potrzeby energetyczne. Wysoki
poziom triglicerydéw moze zwiekszaé
ryzyko choréb serca i innych scho-
rzen uktadu krgzenia.

Nadcisnienie tetnicze, czyli zbyt
wysokie ci$nienie krwi, moze zwiegk-
sza¢ ryzyko wystgpienia chordb,
takich jak choroby serca, udar mézgu
i choroby nerek.

Migotanie przedsionkéw powoduje
nieregularne bicie serca. Nie zagraza
ono zyciu, ale moze zwigkszaé ryzyko
np. udaru mézgu.

Cukrzyca typu 2 oznacza, ze orga-
nizm nie jest w stanie kontrolowaé
ilosci cukru (glukozy) we krwi.
W rezultacie poziom glukozy staje sie
zbyt wysoki, co moze prowadzi¢ do
choréb nerek, serca i udaru mézgu.



Podatnosci i cechy, ktére dobrze zna¢

O czym jeszcze sie dowiesz sie z raportu:

Twoje geny kryjg wiele tajemnic, ktére teraz przed Tobq uchylimy:

ZSQ_ Damy Ci informacje o o cechach i podatnosciach dotyczqcych Twojej
sprawnoSci fizycznej np.

« Tendinopatia sciegna Achillesa
(zapalenie)

» Reakcja na éwiczenia fizyczne

« Podatno$é na urazy wiezadet

* Podatno$é na dyskopatie ledzwiowq

Sita miesniowa

Objeto$¢ miesni
Wytrzymato$é miesniowa
Moc migséni

‘“J Przekazemy Ci informacje o reakcjach na uzywki, takie jak:
= alkohol, kawa i kofeina oraz nikotyna.

Dostarczymy informacji o Twoich zachowaniach i preferencjach, takich jak:

* Kontrola reakcji na gtéd « Spozycie cukru
» Zachowania zwiqzane z podjadaniem + Sktonnos¢ do stodyczy

@ Przekazemy Ci informacje dotyczqce Twojego metabolizmu:

» Podstawowej przemiany materii + Tendencja do przyrostu masy ciata
* Ryzyko zespotu metabolicznego « Sktonno$¢ do otytosci

.@.. Porozmawiamy o Twoich zmystach np. o nastepujgcych zachowaniach i cechach:

*  Wykrywanie zapachu metabolitéw *  Wykrywanie zapachéw
szparagéw w moczu *  Wrazliwo$é¢ na bél

»  Odczuwanie gorzkiego smaku »  Odruch kichania spowodowany

» Preferencje dotyczgce kolendry Swiattem

« Mizofonia (wrazliwo$é na dzwiek) «  Wrazliwo$éé na stodki smak

» Krétkowzrocznosé

Przekazemy informacije o Twoim pochodzeniu.
Dostarczymy informacji zwigzanych z Twoimi indywidualnymi cechami:

€ )o

Rodzaj woskowiny usznej Grubos¢ wioséw

Kolor oczu +  Wozrost
Stosunek dtugosci palcéw «  Wzbr teczéwki
Piegi + tysienie androgenowe

Kolor witoséw
Skret wioséw

Pigmentacja



Stowniczek

Zdajemy sobie sprawe, ze wiele pojeé uzytych w tym przewodniku moze byé
nowych. Oto lista uzywanych przez nas terminéw.

Termin

DNA

Gen

Genetyka
Genom
Genomika

Jednogenowy

Farmakogenomika

Wielogenowy

Wariant

Sekwencjonowanie
cetego genomu
(WGS)

Definicje

kwas dezoksyrybonukleinowy. DNA zawiera instrukcje
potrzebne do funkcjonowania organizmu.

sekwencja DNA odziedziczona po rodzicach. Prawie kazdy
gen ma dwie kopie. Zmiany w sekwencji DNA genu,
nazywamy wariantem. To wiaénie te warianty sprawiajq,
ze réznimy sie od siebie.

to nauka o genach i sposobie ich dziedziczenia.
kompletny zestaw DNA, w tym wszystkie geny.
badanie genomu, w tym genéw i ich funkciji.

odnoszqcy sie do pojedynczego genu. W kategoriach
genetycznych oznacza to, ze pojedynczy gen jest
odpowiedzialny za dang ceche lub stan. Na przyktad
przyczyng mukowiscydozy sq warianty genu CFTR.
Mukowiscydoza jest zatem chorobg jednogenowq. Niektére
warianty jednogenowe mogqg by¢ zwigzane z wysokim
ryzykiem wystgpienia pewnych choréb. Na przyktad
warianty genéw BRCAT1i BRCAZ2 zostaty powigzane z rakiem
piersi.

potqczenie stéw farmakologia (badanie lekéw i ich skutkéw)
i genomika. Farmakogenomika bada, w jaki sposéb geny
wptywajq na reakcje organizmu na rézne leki.

Inaczej wielogenowy, czyli zwigzany z wieloma genami.
Poligenowa ocena ryzyka to sposéb pomiaru ryzyka
choroby w oparciu o posiadane warianty kazdego genu
powigzanego z tq chorobg. Na przyktad wielogenowa
ocena ryzyka choroby wiercowej zostanie obliczona

na podstawie wielu wariantéw gendéw powigzanych z tq
chorobgq.

w genetyce wariant jest zmiang w sekwencji DNA.
Zmiana ta moze nie mie¢ zadnego wptywu, moze prowadzié¢
do nieszkodliwej réznicy lub moze powodowaé chorobe.

proces wykorzystywany do okreslenia catej sekwencji DNA.



