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נשאות גנטית – אוגוסט 2020
כאשר אומרים את המושג נשאות גנטית – אנשים רבים עדיין חושבים:

1. לא היו לנו במשפחה מקרים כאלו – אין בכל כל הבטחה שאין "נשאות" (מצב של אדם בריא היכול להעביר לצאצא מחלה) אצל כל אחד ממכם, ובמידה ושניכם נשאים לאותה מחלה – הסיכון לילד חולה = 1:4
חשוב לזכור 

1. 80% מהמקרים שנולד ילוד עם מחלה גנטית – אין סיפור משפחתי.

2. כמה זה כבר קורה? זה נדיר – אז דעו  – נדיר נדיר, אבל 18% מהפעוטות שמאושפזים בבתי חולים – האשפוז הינו על רקע מחלה גנטית מולדת
2. כן עשינו/נעשה את הגנטיות בקופת חולים – אולם הבדיקה בקופות עדיין מבוססת על הגנומטר – ביצוע בדיקות מכוונות על פי  המוצא שלך ושל בן זוגך – בשיטה זו בודקים לכל היותר סביב 20+ בדיקות – תקראו בהמשך ותבינו שזה חלק קטן בלבד מהמצבי נשאות. 
 חשוב לזכור - כאשר מבצעים את בדיקת הנשאות הגנטית  לפני הכניסה להריון - במידה וחלילה שניכם נשאים למשהו משמעותי - ניתן לעקוף את הסיכון של 1:4 (במידה ששניכם נשאים - מזכירה שיעורי ביולוגיה של התיכון על עיניים כחולות ועיניים חומות...) על ידי הפרייה חוץ גופית - אבל דיה צרה לשעתה
חלק מהמחלות שניתן לבדוק מומלצות  על ידי איגוד הגנטיקאים - חלקם אינם מומלצות  היות וחומרת המחלה והפגיעה באיכות חיים פחותה -. 
כמובן שזו בחירה שלכם מה לבדוק ומה לא לבדוק - אני אישית מאמינה שעדיף לדעת כמה שיותר כל עוד לא מסכנים את המטופלת או את העובר. 
כיום  ישנה אפשרות בבדיקת דם אחת  לבדוק נשאות של מאות תסמונות. ישנן מספר חברות המציעות שירות זה :
1.  חברת  Family First מציעה פאנל מורחב של בדיקות סקר גנטיות לאיתור נשאות. ניתן לקרוא מידע על הבדיקה  באתר הבא  http://www.briuthaisha.co.il/  . כנסו ללשונית גנטיקה - לחצו על הלשונית של פאנל מורחב של בדיקות סקר גנטיות לאיתור נשאות . 
2. חברת פרונטו דיאגנוסטיקה, בטלפון 073-2126155
3. מעבדות זר- FAMILY4ZER – - ניתן לקרוא מידע על הבדיקה באתר www.zerlaboratories.com  -  טלפון *3486
4. במכון  הגנטי של תל השומר ניתן לבצע 2 סוגי בדיקות -                         
ניתן להגיע בימים א-ה בשעות 8:00 עד 11:30.אין צורך בקביעת תור.

1. מבוססת ריצוף  של בדיקות סקר מורחב של חברת Invitae. מדובר בבדיקה שמבוצעת במקביל לשני בני הזוג. כוללת 301 מחלות (כולל X שביר ו- SMA ). 
עלות הבדיקה היא 2500 שקל (לזוג) כולל יעוץ מסכם לבני זוג  - בדיקה זו יותר                            מתאימה כאשר שני בני הזוג הינם ממוצא אשכנזי לרוב
2. בדיקה המבוססת על זיהוי מוטציות – בדיקה זו מתאימה יותר כאשר ישנם מוצאים מעורבים אצל בני הזוג – עלותה כ- 1,800 שקלים. 
זה יותר ממה שרוב האנשים עושים היום, ולדעתי הרבה פחות ממה שרוב האנשים יעשו בעוד עשר שנים...גם מה שאנחנו עושים היום זה הרבה יותר ממה שעשינו לפני עשר שנים ועשרים שנה – כי אז לא חשבנו שצריך לבדוק למשל X שביר – שאינו קשור למוצא וקשור לפיגור שכלי.... 

בשל כך שבודקים מאות תסמונות, הסבירות למצוא "משהו" גדולה., אולם זכרו כי במידה ואין נשאות אצל שני בני הזוג, הסיכון נמוך ביותר. 
