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En 1989, los científicos descubrieron un gene defectuoso unido para la fibrosis cystic (CF). Sobre 13 years—as consiguientes de este writing—over 1,000 mutaciones diferentes han sido identificadas aquella causa CF. Antes del descubrimiento y la reproducción del gene defectuoso, las pruebas para CF fueron hechas clínicamente y por una prueba de sudor. 

El producto de proteína defectuoso del gene CF afecta canales de distribución de cloruro en el cuerpo y por consiguiente, el cloruro de sodio correctamente no es quitado de células, terminar, entre otras cosas, los niveles más altos de la sal en el sudor. Ahora, las gracias a técnicas de genética, allí son las pruebas de genética moleculares que sólo no pueden determinar si un paciente es positivo para CF, pero si él/ella es a un portador. 

La Enfermedad 

CF afecta a casi 30,000 niños y adultos en los Estados Unidos. Un en 31 Americanos es un portador del gene defectuoso. Esto es autosomal recesivo, en otras palabras no unido por sexo, y requiere que ambos padres lleven una copia del gene, que termina en un 25 por ciento arriesgan a un niño tendrá CF. (También habrá 50 por ciento arriesgan a un niño será un portador y un 25 por ciento arriesga a un niño será un no-portador. Esto es, si usted recuerda, la herencia básica Mendelian.) CF los cuerpos de los pacientes producen de modo anormal grueso(espeso), pegajoso mucoso (el transporte debido a defectuoso de sodio y el cloruro), que causa problemas particulares en los pulmones y el páncreas. Cuando los pulmones son afectados, esto termina en la tos persistente y la pulmonía; cuando la enfermedad afecta el páncreas, esto puede inhibir el transporte de enzima al intestines, terminando en la digestión lenta y la absorción alimenticia. 

El tratamiento para CF depende el que los órganos son afectados y en lo que la etapa de la enfermedad, pero esto se extiende del empleo de antibióticos, vapores medicinales, la dieta enriquecida y la fisioterapia para limpiar los pulmones. Hay también algunas medicaciones como Pulmozyme, tobramycin y los niveles altos de ibuprofin que puede ser afectivo. Sin embargo, el 77 por ciento de macho y el 82 por ciento de pacientes femeninos CF muere de enfermedad pulmonar. En 1997, la edad de supervivencia de mediana era 32.7 años para machos y 28.9 años para hembras. 

Pruebas Genéticas 

Hay actualmente tres tipos separados de pruebas genéticas para CF. El más básico es RFLP (polimorfismos de longitud de fragmento de restricción), que se parece a la huella digital de ADN tradicional. Un pedazo más grande de ADN es cortado en más pequeños pedazos con enzimas de restricción y fragmentos únicos son identificados por el tamaño. Para ciertas mutaciones CF, el modelo de gel de mancha será un identificador único. 

El segundo tipo es pruebas de heteroduplex, en las que un exon (una parte del gene) es amplificado usando PCR (polymerase la reacción en cadena) y carrera(controlar) sobre un gel. Otra vez, el modelo específico es relacionado con mutaciones específicas. 

El tercer tipo, OLA (oligonucleotide ligand el ensaye), es un ensaye "de equipo" y es realizado sobre un secuenciador de ADN. Como esto es un equipo, esto simultáneamente puede probar para un número grande de mutaciones génicas. 

Como mencionado antes, más de 1,000 mutaciones diferentes han sido asociadas con CF. Esto no no al menos en este time—be práctico probar para ellos todos. Corrientemente, probando para 25 recomiendan. Muchos laboratorios, como el ADN el Laboratorio Diagnóstico en el Departamento de Genética Médica en el Hospital de Henry Ford, ofrecen una prueba para 40 mutaciones. 

Tendencias 

Recientemente, el Colegio americano de Tocólogos y Ginecólogos (ACOG) y el Colegio americano de Genética Médica recomendó que los médicos hagan CF pruebas de disponibles a todas las parejas embarazadas. El resultado político de esta declaración del ACOG es que si un médico no informó al paciente de CF pruebas de la disponibilidad, él o ella sería obligada si el bebé de los pacientes fuera diagnosticado con CF. En algunos laboratorios, esto terminó en un aumento enorme de pruebas de CF, de algunos casos tanto como la cuadruplicación del número de pruebas de CF siendo(estando) realizadas. (No todos los laboratorios encuentran esto siendo verdaderos. Esto probablemente es relacionado con como con fuerza los médicos y consejeros empujan las pruebas que, bastante posiblemente, pueden ser relacionadas con diferencias de la filosofía o si realmente una facilidad se beneficiaría de un aumento de pruebas). 

Esto realmente parece claro, aunque esto las pruebas de esta clase van a estar sobre el aumento. Hay cualquier número de enfermedades que los individuos pueden ser portadores para y para el que no hay ninguna prueba corriente. Cuando aquellas pruebas son desarrolladas, según el predominio de la enfermedad, allí va a probably—like CF–be un ofrecimiento de general de la prueba a los pacientes quien parecen en el riesgo alto. Pero como la disponibilidad de las pruebas se hace más barata y easier—and los resultados "recomendarán" a más interpretable—more y más pruebas. Y con aquellas recomendaciones viene un aumento del negocio para laboratorios de genética y los tecnólogos quien trabajan en ellos. 
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