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Ge net sko tve ga nje – novo orod je v pri mar ni

pre ven ti vi

Ge�ne�tic�Risk –�A New�Tool�of�Pri�mary�Pre�ven�tion

iZvLeČeK
KLJUČNE BESEDE: dru žin ska anam ne za, splet na a pli ka ci ja, ge net sko tve ga nje

Dru�žin�ska�anam�ne�za�je�po�mem�ben�del�anam�ne�ze�med�pre�ven�tiv�no�obrav�na�vo�v�am�bu�-
lan�tah�dru�žin�ske�me�di�ci�ne.�Tre�nut�no�obe�se�ga�poi�zve�do�va�nje�o�eni�ali�dveh�za�po�red�nih
dru�žin�skih�ge�ne�ra�ci�jah,�pred�vsem�o�bo�lez�nih�srca�in�žilja,�ar�te�rij�ski�hi�per�ten�zi�ji�in�slad�-
kor�ni�bo�lez�ni,�ne�pa�tudi�o�dru�gih�bo�lez�nih�z�ver�jet�no�ge�net�sko�etio�lo�gi�jo.�V�Slo�ve�ni�ji�za
zdaj�ne�raz�po�la�ga�mo�z�a�pli�ka�ci�jo,�s�ka�te�ro�bi�na�pod�la�gi�al�go�rit�ma�do�lo�či�li�stop�nje�tve�-
ga�nja�za�raz�voj�do�lo�če�nih�kro�nič�nih�bo�lez�ni.�Ra�zi�sko�val�ci�zato�raz�vi�ja�jo�splet�no�orod�je
za�do�lo�ča�nje�rav�ni�tve�ga�nja�za�do�lo�če�ne�mo�no�gen�ske�in�po�li�gen�ske�bo�lez�ni.�V�pre�seč�no
ra�zi�ska�vo�bo�s�po�moč�jo�na�men�ske�ga�vzor�če�nja�pro�sto�volj�no�vklju�če�nih�40�am�bu�lant�dru�-
žin�ske�me�di�ci�ne,�ki�bodo�zbi�ra�le�po�dat�ke�med�1.200�zdra�vi�mi�ude�le�žen�ci�pre�ven�tiv�nih
pre�gle�dov.�Zbi�ra�li�bodo�de�mo�graf�ske�po�dat�ke,�dru�žin�sko�anam�ne�zo�o�treh�za�po�red�nih�dru�-
žin�skih�ge�ne�ra�ci�jah,�anam�ne�zo�pri�dob�lje�nih�in�pri�ro�je�nih�de�jav�ni�kov�tve�ga�nja�za�iz�bra�-
ne�bo�lez�ni�in�dru�ge�po�memb�ne�kli�nič�ne�de�jav�ni�ke.�S�po�moč�jo�jav�noz�dravs�tve�ne�ga�orod�-
ja,�ki�bo�omo�go�ča�lo�oce�no�dru�žin�ske�obre�me�nje�no�sti,�bodo�učin�ko�vi�te�je�iden�ti�fi�ci�ra�li�lju�di
s�po�ve�ča�nim�tve�ga�njem�za�po�jav�iz�bra�nih�mo�no�gen�skih�in�po�li�gen�skih�bo�lez�ni,�kar�bo
po�memb�no�zmanj�ša�lo�jav�noz�dravs�tve�no�obre�me�ni�tev.

ABStrAct
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Fa�mily�hi�story�is�an�im�por�tant�part�of�the�pa�tients’�me�di�cal�hi�story�du�ring�pre�ven�ti�ve�ma�-
na�ge�ment�at�mo�del�fa�mily�me�di�ci�ne�prac�ti�ces.�It�cur�rently�inc�lu�des�a�one-�or�two-ge�ne�-
ra�tio�nal�in�quiry,�pre�do�mi�na�tely�re�gar�ding�car�dio�vas�cu�lar�di�sea�ses,�ar�te�rial�hyper�ten�sion,
and�dia�be�tes,�but�not�ot�her�di�sea�ses�with�a�pro�bab�le�ge�ne�tic�ae�tio�logy.�Ex�cept�for�fa�mily
hi�story,�no�ap�pli�ca�tion-ba�sed�al�go�rithm�to�de�ter�mi�ne�the�risk�le�vel�for�spe�ci�fic�chro�nic�di�-
sea�ses�is�avai�lab�le�in�Slo�ve�nia.�A�web�ap�pli�ca�tion-ba�sed�al�go�rithm�ai�med�at�de�ter�mi�ning
the�risk�le�vel�for�se�lec�ted�mo�no�ge�nic�and�poly�ge�nic�di�sea�ses�will�be�de�ve�lo�ped.�The�data
will�be�col�lec�ted�in�ap�pro�xi�ma�tely�40�mo�del�fa�mily�me�di�ci�ne�prac�ti�ces�with�the�sam�ple
inc�lu�ding�ap�pro�xi�ma�tely�1,200�healthy�pre�ven�ti�ve�exa�mi�na�tion�at�ten�dees.�De�mo�grap�hic
data,�three-ge�ne�ra�tio�nal�fa�mily�hi�story,�me�di�cal�hi�story�of�ac�qui�red�and�con�ge�ni�tal�risk
fac�tors�for�se�lec�ted�di�sea�ses,�and�ot�her�im�por�tant�cli�ni�cal�fac�tors�will�be�do�cu�men�ted.�A�pub�-
lic�health�tool,�which�will�enab�le�fa�mily�pre�dis�po�si�tion�as�ses�sment,�will�con�tri�bu�te�to�the
ef�fec�ti�ve�iden�ti�fi�ca�tion�of�peo�ple�at�in�crea�sed�risk�of�se�lec�ted�mo�no�ge�nic�and�poly�ge�nic
di�sea�ses,�thus�re�du�cing�a�sig�ni�fi�cant�pub�lic�health�bur�den.
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Uvod
V�dru�žin�ski�me�di�ci�ni�ima�dru�žin�ska�anam�-
ne�za že� sto�let�ja� zelo� po�memb�no� vlo�go.
S�po�moč�jo�dru�žin�ske�anam�ne�ze�dobi�zdrav�-
nik�ključ�ne�po�dat�ke�o�ozad�ju�in�kon�tek�stu
bol�ni�ko�vih�te�žav�ter�po�dat�ke�o�ge�net�ski�nag�-
nje�no�sti�za�raz�voj�bo�lez�ni.�Dru�žin�ska�anam�-
ne�za�zdrav�ni�ku�omo�go�ča�ce�lo�vi�to�obrav�na�-
vo�bol�ni�ka�z�upo�šte�va�njem�naj�raz�lič�nej�ših
ge�net�skih,�okolj�skih�in�kul�tur�nih�de�jav�ni�-
kov�in�de�jav�ni�ke�bol�ni�ko�ve�ga�živ�ljenj�ske�ga
slo�ga�(1).

Dru�žin�ska�anam�ne�za�je�del�anam�ne�ze
v�ok�vi�ru�pre�ven�tiv�ne�obrav�na�ve�bol�ni�kov
v�re�fe�renč�nih�am�bu�lan�tah�dru�žin�ske�me�di�-
ci�ne� in�tre�nut�no�vklju�ču�je�poi�zve�do�va�nje
o�eni�ali�dveh�za�po�red�nih�dru�žin�skih�ge�ne�-
ra�ci�jah,�pred�vsem�o�bo�lez�nih�srca�in�žilja,
ar�te�rij�ski�hi�per�ten�zi�ji�in�slad�kor�ni�bo�lez�ni,
ne�pa�tudi�ge�net�ske�obrav�na�ve�in/ali�dru�-
žin�ske�anam�ne�ze�os�ta�lih�bo�lez�ni,�ki�ima�jo
ver�jet�no�ge�net�sko�etio�lo�gi�jo.�V�pre�te�klo�sti
smo�zdrav�ni�ki�je�ma�li�dru�žin�sko�anam�ne�zo
pri�simp�to�mat�skih�bol�ni�kih,�da�bi�naš�li�ge�-
net�sko�nag�nje�nost�za�raz�voj�do�lo�če�ne�bo�lez�-
ni,�so�dob�ni�pri�stop�pa�za�go�var�ja�oce�no�ge�-
net�ske�ga�tve�ga�nja�pri�zdra�vih�lju�deh.

Po�zi�tiv�na�dru�žin�ska�anam�ne�za�je�bis�tve�-
na�pri�do�lo�ča�nju�tve�ga�nja�za�po�jav�mo�no�gen�-
skih� bo�lez�ni.� Red�ke�mo�no�gen�ske� bo�lez�ni
pred�stav�lja�jo�po�memb�no�bre�me�in�zvi�šu�je�-
jo�tve�ga�nje�za�po�jav�kro�nič�nih�ne�na�lez�lji�vih
bo�lez�ni,�in�si�cer�bo�lez�ni�srca�in�žilja,�slad�-
kor�ne�bo�lez�ni�in�raka�pri�mlaj�ših�lju�deh (1).
Du�šev�ne�bo�lez�ni�v�dru�ži�ni,�pred�vsem�de�pre�-
si�ja,�so�de�jav�nik�tve�ga�nja�za�po�jav�de�pre�si�-
je�še�dve�ge�ne�ra�ci�ji�ka�sne�je�(2).�Po�vi�ša�no�tve�-
ga�nje�za�Alz�hei�mer�je�vo�de�men�co�tra�ja�vsaj
tri�ge�ne�ra�ci�je�(3).�Dru�žin�ska�anam�ne�za�is�he�-
mič�ne�bo�lez�ni�srca,�ki�se�je�po�ja�vi�la�v�zgod�-
nej�ših�le�tih,�zvi�ša�umr�lji�vost�neod�vi�sno�od
dru�gih�de�jav�ni�kov�tve�ga�nja�(4).

Dru�žin�ska�anam�ne�za�je�zelo�po�memb�-
na�pri�od�kri�va�nju�red�kih�bo�lez�ni.�Oce�nju�-
je�jo,�da�5,3%�no�vo�ro�jenč�kov�zbo�li�za�ra�di
ge�net�ske�bo�lez�ni�do�do�pol�nje�ne�ga�25.�leta
sta�ro�sti�(5).

Ame�riš�ki�cen�ter�za�pre�pre�če�va�nje�in�ob�-
vla�do�va�nje bo�lez�ni�(angl.�Cen ters for Di sea -
se Con trol and Pre ven tion,�CDC)�sve�tu�je�do�lo�-
ča�nje ge�net�ske�ga�tve�ga�nja�za�pet�bo�lez�ni:�
• is�he�mič�no�bo�le�zen�srca,�
• slad�kor�no�bo�le�zen,�
• raka�de�be�le�ga�čre�ve�sa�in�dan�ke,�
• raka�dojk�in�
• raka�jajč�ni�kov.

Po�leg�oce�ne�tve�ga�nja�je�tre�ba�iz�de�la�ti�oseb�-
ni�na�črt,�na�me�njen�pre�pre�če�va�nju�raz�vo�ja
bo�lez�ni.�Za�do�lo�či�tev�ge�net�ske�ga�tve�ga�nja
je�po�memb�no�šte�vi�lo�bol�ni�kov�z�bo�lez�ni�jo
v�dru�ži�ni,�nji�ho�va�sta�rost�ob�za�čet�ku�bo�lez�-
ni�in�v�ne�ka�te�rih�pri�me�rih�pre�nos�po�oče�-
to�vi� ali�ma�te�ri�ni� stra�ni.�Zgod�nje�od�krit�je
bo�lez�ni�lah�ko�vpli�va�na�njen�po�tek,�zla�sti�če
bo�le�zen�diag�no�sti�ci�ra�mo�že�v�asimp�to�mat�-
skem�ob�dob�ju.�Oce�na�po�ve�ča�ne�ga�tve�ga�nja
za�po�jav�do�lo�če�ne�bo�lez�ni�omo�go�či�zdravs�-
tve�nim� de�lav�cem� iz�vr�še�va�nje� po�seb�nih
ukre�pov�v�po�pu�la�ci�ji�z�viš�jim�tve�ga�njem,�kar
vklju�ču�je�na�tanč�nej�še,�zgod�nej�še�in/ali�po�-
go�stej�še�pre�se�ja�nje.

rAZiSKovALni ProJeKt
Tre�nut�no�v�Slo�ve�ni�ji�ne�ob�sta�ja�a�pli�ka�ci�ja,
s�ka�te�ro�bi�lah�ko�na�pod�la�gi�al�go�rit�ma�do�-
lo�ča�li�stop�nje�tve�ga�nja�za�raz�voj�iz�bra�nih�bo�-
lez�ni�in�bi�zdrav�ni�ku�omo�go�ča�la�ka�ko�vost�-
nej�še�delo.

Od� sre�di�ne� leta� 2018�do� sre�di�ne� leta
2021�po�te�ka�v�Slo�ve�ni�ji�pro�jekt�Raz�voj�al�-
go�rit�ma�za�do�lo�ča�nje�ge�net�ske�ga�tve�ga�nja
na�pri�mar�ni�rav�ni�zdravs�tve�ne�ga�vars�tva:
novo�orod�je�pri�mar�ne�pre�ven�ti�ve,�pod�vods�-
tvom�izr. prof. dr.�Za�li�ke�Kle�menc�Ke�tiš,
dr.med.�Pri�pro�jek�tu�so�de�lu�je�jo�Me�di�cin�ski
fa�kul�te�ti�Uni�ver�ze�v�Ljub�lja�ni�in�v�Ma�ri�bo�-
ru,�Uni�ver�zi�tet�ni�kli�nič�ni�cen�ter�Ljub�lja�na,
Zdravs�tve�ni� dom� Ljub�lja�na� in� Za�vod� za
raz�voj�dru�žin�ske�me�di�ci�ne.�Pro�jekt�fi�nan�ci�-
ra�Agen�ci�ja�za�ra�zi�sko�va�nje�Re�pub�li�ke�Slo�-
ve�ni�je�pod�šte�vil�ko�L7-9414.�Ra�zi�sko�val�ci
raz�vi�ja�jo�al�go�ri�tem�za�do�lo�ča�nje�stop�nje�tve�-
ga�nja�za�raz�voj�iz�bra�nih�mo�no�gen�skih�in�po�-
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li�gen�skih�bo�lez�ni,� hkra�ti� pa�bodo�oce�ni�li
obre�me�ni�tev�slo�ven�ske�po�pu�la�ci�je�s�tve�ga�-
njem�za�raz�voj�ge�net�sko�po�go�je�nih�bo�lez�-
ni�in�iz�de�la�li�kli�nič�ne�poti�ukre�pa�nja�ob�do�-
lo�če�ni� stop�nji� tve�ga�nja.� Re�zul�ta�te� bodo
po�tr�di�li� s� kli�nič�no-ge�net�skim� pri�sto�pom
na�os�no�vi�dru�žin�skih�ro�dov�ni�kov�in�me�to�-
de�sek�ven�ci�ra�nja�nove�ge�ne�ra�ci�je.�Po�dat�ke
bodo�zbra�li�v�40�am�bu�lan�tah�dru�žin�ske�me�-
di�ci�ne.�V�vzo�rec�bo�vklju�če�nih�1.200�zdra�-
vih po�sa�mez�ni�kov,�ki�se�bodo�ude�le�ži�li�pre�-
ven�tiv�nih�pre�gle�dov.�V�ra�zi�ska�vi�bodo�za�je�li
de�mo�graf�ske�po�dat�ke,�dru�žin�sko�anam�ne�-
zo�za�iz�bra�ne�bo�lez�ni�pri�treh�za�po�red�nih
dru�žin�skih�ge�ne�ra�ci�jah,�anam�ne�zo�pri�dob�-
lje�nih�in�pri�ro�je�nih�de�jav�ni�kov�tve�ga�nja�za
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iz�bra�ne�bo�lez�ni�in�po�memb�ne�kli�nič�ne�de�-
jav�ni�ke.�Ge�ne�ti�ki�bodo�raz�vi�li�al�go�ri�tem�za
oce�no�ge�net�ske�nag�nje�no�sti�in�orod�je�po�-
tr�di�li�na�real�nih�po�dat�kih.

ZAKLJUČeK
V pri�hod�njih�me�se�cih� lah�ko� pri�ča�ku�je�mo
novo� jav�noz�dravs�tve�no� orod�je,� s� ka�te�rim
bomo�lah�ko�oce�ni�li�dru�žin�sko�obre�me�nje�-
nost�za�iz�bra�ne�mo�no�gen�ske�in�po�li�gen�ske
bo�lez�ni.�S�tem�bo�ra�zi�ska�va�pris�pe�va�la�k�pre�-
poz�na�va�nju�oseb�z�zvi�ša�nim�tve�ga�njem�za
iz�bra�ne� bo�lez�ni� in� tako� k� učin�ko�vi�te�mu
pre�pre�če�va�nju�bo�lez�ni,�ki�pred�stav�lja�jo�po�-
memb�no�jav�noz�dravs�tve�no�bre�me.
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