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NOVĒRST SLIMĪBU 

 Noteikt ģenētisko risku -“sliktās” DNS izmaiņas 
(mutācijas), kas izraisa slimību, lai: 

• Izvēlētos pareizu dzīvesveidu 

• Uzsākt preventīvu terapiju 

ĀRSTĒT SLIMĪBU 

 Noteikt ģenētisko risku - DNS izmaiņas 
(mutācijas), kas ietekmē ārstēšanu, lai: 

• Izvēlētos pareizo terapiju 

• Izvēlētos optimālo medikamentu devu  
 

 

ĢENĒTISKĀS TESTĒŠANAS IDEĀLS 



Straujā tehnoloģiju attīstība  ļauj nolasīt “genoma grāmatu” 

2005- 
Microarrays 
Microbeads  

līdz 5 miljoniem 
polimorfismu 

2007- 
Massively  

Paralel 
Sequencing 
<3 000 MB  

Viss genoms 

Visa genoma vai genoma  
daļas sekvenēšana 



 

Zinātnieki ir atklājuši ~5000 slikto polimorfismu 
daudzām slimībām 



Katrs var pasūtīt ģenētiskā riska testu:  









Pasaulē pieejamie plaša profila gēnu testi : 







Iegūtie rezultāti nav izmantojami medicīnā (terapijas 
uzsākšanai utt), jo tiek noteikta tikai neliela daļa no 
riska 

Testa rezultāti var palīdzēt ievērot veselīgu 
dzīvesveidu, lai novērstu slimību ........,   

 bet mēs tāpat zinām, ka smēķēt un neveselīgi ēst ir 
slikti, bet nodarboties ar sportu – labi. 

Nepareiza izpratne par testa rezultātiem, var novest 
pie emocionāla diskomforta un nepareiziem 
lēmumiem 

Tomēr: 



Ģenētiskie testi, lai ārstētu- Farmakoģēnētika 

 



Ne visi cilvēki uz medikamentu reaģē vienādi: 

Ģenētiskie testi, lai ārstētu- Farmakoģēnētika 



Bieži izmantojams medikaments 
antikoagulants – samazina asins recēšanu 

Varfarīna devas ir rūpīgi jāpiemeklē katram 
pacientam individuāli, lielā koncentrācijā tas 
var izraisīt masīvu asiņošanu, savukārt 
nepietiekama varfarīna deva nav terapeitiska 
un turpinās pastiprināta trombu veidošanās. 

 

 

Piemērs Varfarīna farmakoģenētika 



Varfarīna sagaidāmās terapeitiskās 
devas pacientiem, ņemot vērā 

genotipus 

 

Varfarīna farmakoģenētika 

VKORC1  CYP2C9 

1*/1* 1*/2* 1*/3* 2*/2* 2*/3* 3*/3* 

GG 5-7 mg 5-7 mg 3-4 mg 3-4 mg 3-4 mg 0.5-2 mg 

AG 5-7 mg 3-4 mg 3-4 mg 3-4 mg 0.5-2 mg 0.5-2 mg 

AA 3-4 mg 3-4 mg 0.5-2 mg 0.5-2 mg 0.5-2 mg 0.5-2 mg 



ĢENĒTISKĀs 
TESTĒŠANAs  

 ĒTISKIE APSVĒRUMI 



ApoE gēna -e4 mutācija palielina Alcheimera slimības 
risku. 

Tests neapstiprina slimības iestāšanos par 100%, kā 
arī neizslēdz saslimšanu 

Nav pieejama terapija vai preventīvi pasākumi 

Ģenētikas speciālisti nerekomendē ApoE gēna 
testēšanu, bet testu var pasūtīt katrs. 

Cilvēki ar dažādu izglītības līmeni un emocionalitāti 
var atšķirīgi uztvert testa rezultātus  

1. piemērs: Alcheimera slimības ģenētiskais risks  



 Tiek testēti 4 gēni: 

 FABP2- nosaka taukskābju saistīšanu zarnu epitēlija šūnās- 
atbildīgs par tauku absorbciju 

 PPARG – regulē lipīdu metabolismu adipocītu (taukaudu) 
šūnās 

 ADRB2 – adipocītu receptors, kas regulē to cik daudz no tauku 
krājumiem tiks izmantoti enerģijas ražošanai 

  ADRB3 – adipocītu receptors, kas regulē lipīdu škelšanu  

2. Piemērs: Ģenētiskā testēšana pareizai diētai? 



 



 





Mīnusi- balstīts uz ierobežotu skaitu gēnu: var 

eksistēt daudz citu polimorfismu testētajos gēnos, kā 

arī citur genomā, kas atstāj ietekmi uz metabolismu 

un tauku uzkrāšanos 

Plusi- stimulē ievērot diētu un veselīgu dzīvesveidu 

(pat pie zemas prognostiskās vērtības – pozitīvs 

efekts) 

2. Piemērs: Ģenētiskā testēšana pareizai diētai? 



Straujā tehnoloģiju attīstība  ļauj nolasīt 
“genoma grāmatu”....bet mēs vēl nesaprotam 

valodu, kādā šī grāmata ir uzrakstīta 



© Francis Collins, 2008 © Francis Collins, 2008 



Risinājums- visa genoma sekvenēšana. 



© Francis Collins, 2008 © Francis Collins, 2008 

Risinājums- visa genoma sekvenēšana. 

Tiek noskaidrotas visas iespējamās izmaiņas un mutācijas cilvēka genomā:  



Problēmas : 

Kļūdu biežums. Pat ja ir liela 
precizitāte (99.99%), uz vienu 
cilvēku 300 000 kļūdas 
sekvencē 

  Nespēja interpretēt visas 
atrastās variācijas 

Rezultātu glabāšana un 
pieejamība 

Pacientu izglītotība 

Ārstu izglītotība  

Visa genoma sekvenēšana – vai risinājums? 



Visa genoma sekvenēšanu var izmanot, lai 

noskaidrotu augļa genomu – tā ir iespēja noskaidrot 

nopietnus hromosomu u.c. ģenētiskus defektus 

Atšķirībā no līdzšinējiem testiem papildus 

informācijas apjoms ir pārāk liels – tiek iegūta 

informācija par pilnīgi visiem defektiem un pazīmēm 

Kā lai nosprauž robežu, kas ir “nopietns defekts” 

ĒTIKA! 3. Piemērs – prenatālā diagnostika ar NGS 





 

Paldies par uzmanību! 
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