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f: In urma cu trei ani, cand mi-am facut analizele de sange prenatale de rutini, am descoperit ca
am mutatia genetica specifica FC. A fost un adevarat soc, dar mama, tata si doud surori si-au
facut un test genetic si erau toti purtitori. Acum, incerc s ma documentez si sa aflu ce pot face
pentru a minimiza riscul aparitiei simptomelor, deoarece incd nu le-am avut. As vrea sd am mai
multi copii, dar nu stiu dacd acest lucru nu m-ar expune unui pericol i mai mare. Am neaparat
nevoie de informatii privind lucrurile la care trebuie sa fiu atenta si despre orice m-ar putea
expune unui pericol si mai mare. Am fost diagnosticata cand aveam 21 de ani iar acum am 24 de
ani. Cateva informatii ar fi binevenite si, daca este ceva ce pot face pentru a contribui la cercetare,
as fi mai mult decat Incantata sa incerc. Va multumesc si astept cu nerabdare sa primesc
informatii utile de la dumneavoastra.

Taylor Suske, Georgia, SUA

R: Diagnosticul bolii fibroza chistica (FC) se poate realiza numai prin testul sudorii si/sau prin
detectarea geneticd a perechii de mutatii necesare pentru stabilirea diagnosticului de FC. Aceasta
mutatie trebuie sa fie identificatd la ambii cromozomi din perechea 9, care se afld in nucleele
celulelor corpului. Prin definitie, boala FC este prezenta numai daca mutatia este prezenta in
ambii cromozomi pereche.

Mentionati ca aveti o mutatie specifica FC, descoperita Intr-o analiza de sdnge prenatala de rutina.
Nu este clar totusi daca o purtati numai intr-unul din cromozomii 9 sau daca este prezenta in
ambii cromozomi. Este posibil chiar sa aveti inca una din cele peste 1500 diferite mutatii
specifice FC cunoscute in cromozomii 9. In cazul in care aveti o mutatie intr-unul din
cromozomii 9, sunteti doar o purtitoare de FC iar starea dumneavoastra se numeste
,heterozigotd”. Dacd mutatiile sunt prezente in ambii cromozomi 9, starea se numeste
,,homozigota”, iar caracteristicile bolii FC ar putea fi prezente. Purtatorul unei mutatii FC este o
persoana sénatoasa, precum parintii i surorile dumneavoastra, $i nu va avea niciodata simptome
de FC. Pe de alta parte, in cazul in care aveti mutatia specificd FC 1n ambii cromozomi 9, s-ar
putea sd aveti, Intr-adevar, boala. In cazul dumneavoastra, ar trebui sa fie clarificat acest lucru.

In cazul in care aveti, Intr-adevar, FC, aveti, potrivit descrierii dumneavoastra, o forma extrem de
usoard a bolii, de vreme ce, in ciuda unei sarcini, simptomele FC nu au aparut pana acum. Cu alte
cuvinte, forma de FC pe care o aveti ar putea fi atit de usoara incat nu s-au manifestat simptome
pand in prezent.

Aceasta inseamna cé starea dumneavoastra prezentd nu pune niciun fel de probleme pentru un al
doilea sau al treilea copil. Este bine sa va cunoasteti diagnosticul genetic al stérii FC, in cazul in
care simptomele de FC apar inainte, in cursul sau dupa sarcini ulterioare, pentru a trata Tn mod
corespunzator simptomele de FC. Diagnosticul de FC este ca o eticheta, dar nu inseamna ca
fiecare caz de FC este in mod necesar un caz grav. Din scrisoarea dumneavoastra nu reiese in
mod clar daca aveti sau nu boala FC, dar se pare cé sunteti o purtdtoare de FC, ceea ce este, de
fapt, o persoana sanatoasa.

Anna Riideberg, Wabern, Elvetia
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