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Sazetak odrzanog predavanja:

Neinvazivna prenatalna dijagnostika genskih poremecaja posljednjih je godina jedno od najdinamicnijih
podrudja istrazivanja u medicini. Dosadas$nji neinvazivni biljezi uspjesno se ,nadopunjavaju“ analizom novog
analita, slobodne DNA iz cirkulacije majke. Primjena analize slobodne DNA iz majCine krvi za detekciju fetalnog
rhesus D antigen statusa, fetalnog spola te najéesc¢ih aneuploidija je prili¢no rasprostranjena, iako se testiranje na
aneuploidije i dalje smatra naprednom metodom probira, a ne dijagnosti¢kim testom. Daljnji razvoj laboratorijske
tehnologije i bioinformatike mogao bi u buduénosti rezultirati neinvazivnom detekcijom fetalnih submikroskopskih
aneuploidija, monogenskih poremecaja ili ¢ak &itavog fetalnog genoma. Ekonomska pitanja ¢e takoder biti od
velike vaznosti i vrlo je vjerojatno da ¢e ona diktirati dostupnost neinvazivnog prenatalnog testiranja svoj rizicnoj
populaciji te utjecati na odluku ho¢e |li se neinvazivho prenatalno testiranje primjenjivati i za detekciju
submikroskopskih kromosomskih abnormalnosti.

Daljnjim razvojem i sve ve¢om dostupnoScu neinvazivne prenatalne dijagnostike genskih i kromosomskih
poremecaja, sve je viSe etickih, socijalnih i zakonskih pitanja koja ostaju neregulirana poput autonomije i prava
nerodenog djeteta, dostupnosti testiranja (zasada je dostupan samo onima koji si ga mogu priustiti), nacin
provodenja testa (DTC (eng. direct to consumer testing) testiranje, ¢esto bez genetickog savjeta), moguénost
selekcije spola iz ne-medicinskih razloga... Ova i druga otvorena pitanja morat ¢e vrlo skoro biti rijeSena u svakoj

pojedinoj drzavi u skladu s lokalnim zakonima te drustvenim i kulturnim vrijednostima zajednice.

Obrazac za predavanje u podruznici, v2, 9.7.2014.




