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Cloveski genom

1]

- Cloveski genom je genom ¢&loveka (Homo
sapiens) in je v Cloveski celici spraviljen v 23
kromosomih
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» Osnova genoma je deoksiribonukleinska
kislina (DNK oziroma DNA)
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» DNA je molekula, ki je nosilka genetske ER o EE o gs o EE E_E!
informacije v vseh Zivih organizmih. = E= g -
Pomembna je pri razvoju in delovanju vooowooomo X

organizma. Glavna vioga molekule DNA je
shranje bistvenih informacij.

* DNA se nahaja v obliki dvojne vija€nice,
pri Cemer se dve molekuli DNA ovijeta druga
okrog druge.




* DNA je nerazvejan polimer, katerega osnovna enota je

nukleotid.

* DNA CloveSkega genoma je sestavljena iz veC kot treh miljard
nukleotidov oziroma nukleotidnih baz.

» Poznamo stiri nukleotide adenin, citozin, gvanin in timin.
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- Stirje razliéni nukleotidi tvorijo geneti¢no
abecedo zivljenja na zemlji. Zaporedije
nukleotidov pa, podobno kot zaporedije Crk v
besedi, dolo€a pomen geneticne informacije.

» Zaporedje nukleotidnih baz je specificno in tri
nukleotidne baze v zaporedju nosijo
informacijo za posamezno aminokislino, kar
imenujemo genski kod.



Encimi

» VeC aminokislin sestavlja beljakovino ”‘*OC?
oziroma protein. Tako DNA nosi aminokisline
informacijo za razliCne beljakovine.

« Encimi so beljakovine, ki katalizirajo
biokemicne reakcije - uravnavajo hitrost in
smer solocCenih reakcij.

* Encimi so specifiCni - posamezen encim
deluje le na nekatere substrate (vCasih le
na enega) ali pospesuje samo eno
reakcijo.
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Genomika po meri posameznika

- Cloveski genom je genetsko identien v 99.9%. Genetske variabilnosti se pojavljajo
le v 0.1% genoma.

» Genom posameznika je kompletno zaporedje nukleotidnih baz, ki sestavljajo
molekulo DNA posamezne osebe. Pomen genomike po meri posameznika je
ugotavljanje genetskih variabilnosti med posamezniki.

» Genetske variabilnosti so na primer spremembe
doloCenega nukleotida v nukleotidnem zaporedju
imenovan “Single-Nucleotide Polymorphism” (SNP).

» Te nukleotidne spremembe vplivajo na razlicne oblike encimov in tako na razlicno
delovanje le-teh v metabolnih poteh v celicah.



Primer metabolne poti, v kateri sodeujejo encimi

Alkohol-dehidrogenaze:

» pretvorba med alkoholi in aldehidi ali ketoni
* razstrupljanje etanola
» stopnja aktivnosti encima je razliCna med spoloma in etniénimi skupinami

 encimi - vecC razlicnih oblik (netipiéne oblike encimov), ki povzrocajo razli¢ne
sindrome:

- nenormalno hitra oksidacija etanola in kopiCenje etanala
- orientalska rdecCica
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Genomika po meri posameznika

Odraz tako genetskih faktorjev (genetske variabilnosti) kot ne-genetskih
(okoljskih) faktorjev so lahko dolo€ene motnje. Tako lahko dolocene
genestske variabilnosti skupaj z dolo¢enimi faktorji okolja vplivajo na razvoj
posameznih bolezni.

Dolo¢ena sprememba nukleotida v nukleotidnem zaporedju
posameznega gena, ki kodira dolo¢en encim, vodi do nastanka
drugaéne oblike encima, ki je lahko bolj ali manj aktiven. Kar
pomeni, da pride do, na primer, prekomerne razgradnje
doloc¢enega substrata, ki je lahko sSkodljiv organizmu.

S spoznavanjem teh genetskih variabilnosti se lahko izognemo
dolo€enim vplivom okolja, ki na primer dodatno spodbujajo
delovanje tega encima in se tako izognemo dolo¢enim
tveganjem.



Koristnost poznavanja lasthe DNA

Posameznik ima v svoji DNA zapisane specificne predispozicije lastnega razvoja.
(nagnjenost k razvoju doloCene znacilnosti (npr. debelost, preobcutljivost na laktozo,
odvisnost od alkohola, razvoj kronicnih bolezni) in v kolikSni meri.

Poznavanje informacij zapisanih v DNA posamezniku
omogocijo, da bolje
spozna samega sebe in svoje specificne potrebe.
Svoje prehranske navade lahko nato prilagodi glede na
ugotovljene razliCice DNA in zivljenjski stil, ter tako pripomore k
zdravju in dobremu pocutju.




Nutrigenomika

* proucCuje odnose med razliCicami genov in zauzitimi hranili

 ugotavlja, kako doloCena genetska oblika vpliva na absorpcijo, metabolizem,
odstranjevanje ali uCinkovanje doloCenega hranila

« stremi k razvoju optimizirane prehranske sheme posameznika na podlagi
njegovega genotipa

 temelji na predpostavkah, da lahko uravnotezena in genetskemu zapisu
prilagojena prehrana spreminja tveganje razvoja bolezni

 podpira trditev, da so posledice doloCene diete odvisne tako od
zdravstvenega stanja kot tudi od genetskega profila posameznika




Nutrigenomski vodnik LifeGenetics

Zbirka interpretacij posameznikove DNA, ki vkljuCujejo izsledke vseh opravljenih
analiz in, kar je Se bolj pomembno, perosnalizirana prilagojena priporocCila za
prehranjevanje in kakovosten zivljenjski slog.

lifegenetics

o i




Nutrigenomski vodnik LifeGenetics

* izdelan je na podlagi analize genetske zasnove posameznika

» priporocila so v celoti personalizirana

* vpogled v dnevno potrebne koliCine hranil in drugih dejavnikov za doseganje
dobrega pocutja.

 zadostuje vzorec posameznikove sline, iz katere strokovnjaki v laboratoriju izlocijo
zapis DNA

b

Narocite Nutrigenomski V prejeto tubico oddajte Vas DNA analiziramo in Zacnite spoznavati sebe
vodnik za zdravje svojo slinoin jo izroCite izdelamo priporocila. in ugotovite, kaj vase telo
LifeGenetics. nagemu kurirju. potrebuje.



= Nutrigenomski vodnik LifeGenetics

* analiza temelji na interpretaciji genetskih polimorfizmov posameznika, ki razkrivajo
sposobnost telesa za metabolizem razliCnih hranil in s tem povezano dovzetnost za
doloCena obolenja — na priblizno 80-ih straneh analizirana genetska slika
posameznika in priporocila

 vodnik analizira 65 genskih polimorfizmov (variacij), interpretacija le-teh pa zajema
strokovne nasvete glede potrebne dnevne koliCine hranil ter drugih dejavnikov
zivljenjskega sloga, ki vplivajo na Cloveka.

» na podlagi genetske zasnove ugotavlja koliine hranil in vpliv dejavnikov
Zivljenjskega sloga



. Nutrigenomski vodnik LifeGenetics

Nutrigenomski vodnik sestavljajo naslednja poglavja:

1. Porocilo o genetskem zapisu, ki je predstavljen prek tematskih sklopov,
povezanih z zdravjem.

2. Akcijski naért s priporocili o prehranjevanju in Zivljenjskem slogu, ki so
popolnoma prilagojena posameznikovim genom.

3. Pregleden povzetek vseh priporocil, ki ga ima posameznik lahko vedno pri
roki.

4. Opisi analiziranih genov.



Nutrigenomski vodnik LifeGenetics

Porocilo s tematskimi sklopi LifeGenetics

Porocilo o genetskem zapisu, ki je predstavljen prek tematskih sklopov, povezanih z
zdravjem.

Za vsak preiskovan gen je predstavljena njegova razliCica in vpliv na posameznika.

Razlozitev grafi¢nega prikaza

Gen Najdena razliéica gena Vpliv Blele et eliciddl 1

BS ¢

MTHFR Majhen vpliv Velik vpliv
MTRR ® (hegativen) (pozitiven)

Razkriva posameznikove dnevne potrebe po hranilih in dejavnikih zivljenjskega sloga,
odkriva njihovo pomanjkanje ali neuravnotezenost ter ugotavlja, kako bi ti dejavniki
lahko vplivali na 7 tematskih sklopov LifeGenetics, povezanih z zdravjem.



Nutrigenomski vodnik LifeGenetics

MisSice
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L G LifeGenetics Srce in ozilje

Preiskave genov, povezanih s homocisteinom v krvozilju

« Homocistein je eden izmed potencialnih pomembnih dejavnikov za razvoj sréno-
zilnih bolezni, zato je pomembno ugotoviti njegov potencial kopiCenja na genetski
ravni.

* Presikovani geni (CBS, MTHFR, MTRR in PON1) - sodelujejo v metabolnih poteh
pri remetilaciji homocisteina v cistein.
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Z vnosom vitamina B6, B12 in folne kisline pri dolo€enih variacijah gena vplivamo na hitrost
pretvorbe homocisteina v cistein




- LifeGenetics Srce in ozilje

Preiskave genov v regiji 9p21

V vecih Studijah so bile posamezne razliCice genov v regiji 9p21 povezane z vecjim
tveganjem s kardiovaskularnih bolezni in s tem podatkom lahko pripravimo
ustreznejSe ukrape, ki nastop bolezni prestavijo ali preprecijo.

Preiskovani geni CDKN2A, CDKN2B in MTAP.

Celiéna delitev

Gen CDKNZ2A in CDKNZ2B lezita v regiji 9p21 in nosita informacijo za nastanek
encimov, ki sodelujejo pri procesu delitve celic in celiCne smrti.
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LifeGenetics Srce in ozilje

Geni povezanih z metabolizmom soli in povisanim krvnim tlakom

Nekatere razliCice doloCenih genov vplivajo na dodatno zvisan krvni tlak ob vnosu

soli v primerjavi s splosno populacijo.

Preiskovani geni ACE in AGT.

Gen ACE
ey
P ]
s precursor ACE soform 1
s precursor ACE isoform 2
E— precursor ACE iaoform 3
‘
& *
*
RS *
- &> ".f
oo
> * *
+* z 2 e
L] L | e L] - L} - L e T
o > _;-.’P \n}“‘q e \f"& h#“r & a
““ l‘l?\ al ‘.:I';" ﬂ?ﬂ: n?‘!\ - "}h -y ph H?‘L} -y ‘:‘
v’ - - o ia* (-3 -3 (-5

position on chromosome 17 ACE-ID polymorphism

Gen ACE

— encim sodeluje pri uravnavanju
krvnega tlaka in vpliva na delovanje
gladkih misic. Ljudje s specificno
razliCico so bolj obcutljivi na sol in
morajo, zato da se izognejo
visokemu krvnemu tlaku, uzivati
manjsSe koliCine soli.

Gen AGT
- encim, povezan z uzivanjem soli
vpliva na krvni tlak.



R LifeGenetics Masc¢obe in sladkor

Preiskave genov, povezanih z metabolizmom in kopi€enjem mascob v telesu

RazliCice genov, v evoluciji s pomembno funkcijo “varcnih” genov, so prav tako
povezani z nastankom diabetesa tipa Il.
Preiskovani geni:
gen VEGF — rastni dejavnik krvozZilja (vzdrZljivost)
gen APOB — vpliv na presnovo holesterola
gen APOAS — protein, ki sodeluje pri regulaciji plazmidskih trigliceridov
gen APOCS3 — protein, ki zavira razgradnjo trigliceridov v Krvi
gen APOE (2,3,4) — protein ki sodeluje pri presnovi lipoproteinov v krvi
gen CEPT — protein, ki sodeluje pri prenosu lipoproteinov in posredno pri uravnavanje holesterola
gen APOCS3 — protein, ki zavira razgradnjo trigliceridov v Kkrvi
gen FTO — protein, ki je povezan z nalaganjem maséevja
gen LPL — protein, ki sodeluje metabolizmu trigliceridov
gen PCSK1 — protein, ki sodeluje pri nastanku aktivnih encimov
gen NRXN3 — protein, ki je sodeluje pri regulaciji apetita
gen MC4R — protein, ki uravnava vnos hrane v telo
gen GNB3 - protein, ki je sodeluje regulaciji krvnega tlaka, na uginkovitost dologenih zdravil,...



s LifeGenetics Mascobe in sladkor

E——

Preiskave genov, povezanih z metabolizmom glukoze in regulacijo inzulina

Posamezniki razlicno presnavljajo doloCene vrste mascobnih kislin, masCobne zaloge
se razliCno shranjujejo, sproscajo ipd. S primerno prehrano in fizicno vadbo je mogoce
zmanjSati delez mascob v telesu.
Preiskovani geni:

gen CDKNZ2A — protein povezan z diabetesa tipa Il

gen CDKALL — protein, ga povezujejo z nastankom diabetesa tipa |l

gen TCF7L2 — protein, ga povezujejo z nastankom diabetesa tipa Il in zmanj$anim izlo¢anjem
inzulina po zauzitju glukoze



LifeGenetics Alergije in intolerance

Preiskave genov, povezanih z metabolizmom laktoze (mle¢nega sladkorja)

Gen MCMBG6 vpliva na delovanje gena, ki kodira encim laktazo. Razlicne oblike gena
MCMG6 lahko preprecijo nastanek laktaze (razgradnja mle¢nega sladkorja).
Posledica je nepopolna prebava mlecCnih izdelkov in neprijetne prebavne motnje.
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LifeGenetics Substance in odvisnost

Preiskave genov, povezanih z metabolizmom alkohola

Ljudje zaradi razliCic doloCenih genov presnavljamo alkohol razli¢no hitro, poleg tega
pa na nas alkohol razlicno vpliva.
Preiskovani geni:
gen ALDHZ2 — protein, ki je odgovoren za ragradnjo alkohola
gen ANKK1 — dopaminski receptor (odgovoren za pojav odvisnosti)
gen ADH1B — protein, ki sodeluje pri presnovi alkohola (odgovoren za pojav odvisnosti)
gen SLCG6AS3 — dopaminski transporter (povezan z fiziolodkimi odvisnostmi)
gen GABRAZ2 — nevrotransmiterski receptor (povezani z alkoholizmom)

Gytnchmme
DNA-Adducts

ALDH2*2=ASIAN BLUSH P450 2E1
o ADH1B 2 P
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Zthanol Acetaldehyde P Acetate |
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LifeGenetics Substance in odvisnost

Preiskave genov, povezanih z metabolizmom kofeina

RazliCic dolo€enih genov lahko vplivajo na razlicno hitro presnavo kofeina. Pri
posameznikih, ki poCasneje presnavljajo kofein, lahko pitje kofeinskih napitkov
povecCa tveganje za srcni infarkt. Pri hitrih razgrajevalcih pa je ravno obratno.

Eden izmed odgovornih genov je gen CYP1A2 (druzina citokromov P450).
Encim sodeluje pri prvi stopnji razgradnje kofeina in je eden izmed Clenov verige
razpolovne dobe kofeina pri Cloveku.

Calfeine
(1.5, Tarmethylunthine

CYPIAL (-83%)
CYPLAL {-15%)

Parazanthins
{1, 7-trimethy anthine)

Minor metabotiies

e theeplyylline,
theobromide)

Paraxanibene mciabolizs
{e.g. dimethyixmthines,
avcilhy [ Eaaihilinca)




_S88 0 LifeGenetics Substance in odvisnhost

Preiskave genov, povezanih z metabolizmom in odvisnostjo od nikotina

Micolina from 3 cigareiie scivaies Mcoine Iecepion: wiech
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Gen CHRNAS3 kodira receptor za nikotin. DoloCene
razliCice gena vplivajo na razlicno stopnjo odvisnosti
od nikotina in tako posledicno tudi na ve€jo moznost
za nastanek bolezni povezanih s kajenjem. Tako
lahko na podlagi genov ugotovimo fiziolosko
odvisnost posameznika od nikotina.




LifeGenetics Zascita telesa

Preiskave genov povezanih z zdravjem genetskega materiala in z
razstrupljevanjem organizma
Ljudje razli€no reagiramo na fitofarmacevtska sredstva, izpusne pline, industrijske
odpadke, cigaretni dim, ...
Preiskovani geni:
gen SOD2 — varuje pred prostimi radikali
gen GSTP1 — vloga pri razstuplanju telesa
gen EPHX1 — aktivacija in razstrupljanje kemikalij (policiklicne armatske
spojine) iz okolja
geni NQO1 - razgradnja benzenovih metabolitov in pretvorba koencima Q
geni GPX1 — razgradnja vodikovega peroksida
gen MMP1 — razgradnja kolagena




LifeGenetics MiSice

Preiskave genov, povezanih z metabolizmom in potencialom misic

Ljudje imamo razlicno mocne in vzdrZljive miSice ze ob rojstvu. S treningom lahko ta

potencial le bolje izkoristimo. Preiskovani so geni, ki so odgovorni za razlike med
aerobno in anaerobno ucinkovitostjo misic ter geni, ki so potencialno odgovorni
za moznost genetsko pogojenih misicnih krcev.

Preiskovani geni:

v v

v w

razliCica zascita pred bolezmi srca in ozilja
gen PPARGC1A — protein, ki deluje pri regulaciji delovanja mitohondrijev (aerobna vadba)

{:a+ 2

ROS

Calcinenrin CaM kinase

PGC-1a

NFAT
HIE-1la PPARa&




LifeGenetics Kosti

Preiskave genov, povezanih z metabolizmom kosti

Osteoporoza in podobna obolenja kosti so kompleksen pojav, kjer se prepletajo
genetske informacije in vplivi iz okolja. DoloCene razliCice genov lahko v vedji
meri vplivajo na razvoj tezav s kostmi.

Preiskovani geni:

gen VDR — vsebnost kalcija v telesu (osteoporoza)
gen COL1A1 — kolagenska vezivha molekula v kosteh

razliCica zascita pred bolezmi srca in ozilja

geni AKAP11, TNFRS11B, ESR1, GPR177 in FLJ42280 — vklju¢eni v metabolne

procese v kosteh
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. Nutrigenomski vodnik LifeGenetics

E——

Akcijski nacrt
. Vitamin A
- razkrije dnevne potrebe ”
posameznikovega telesa po mikro- in | " ° 9
makrohranilin ter priporocCi zivljenjski slog
PO meri njegovega genetskega zapisa ww s wew oos

Hranila in dejavniki zivljenjskega sloga

Mikrohranila Makrohranila Dejavniki zivljenskega sloga
vitamini, mineral beljakovine kajenje
folna kislina, kalcij ogljikovi hidrati uzivanje alkohola in kofeina
magnezij, zelezo mascobe soncenje
koencim Q10 laktoza gibanje
holesterol ITM




Mikrohranila

« vitamin D

« kalcij

* magnezij

* vitamin B6

e vitamin B12
« folna kislina
 koencim Q10

 selen
 cink

« Zelezo
 sol

 vitamin A
e vitamin C
 vitamin E

Nutrigenomski vodnik LifeGenetics
Akcijski nacrt

Primer: VITAMIN A

v mascobah topen vitamin
*nepogresljiv za vid, rast, razvo, sodeluje pri proizvodniji belih krvnick, za
vzdrzevanje zdravja sluznic ocCi, dihal, secil in spolnih organov ter Crevesja.
* V prehrani se nahaja v dveh oblikah:

sretinol (zivalski izvor)

*Betakaroten (rastlinski izvor)
* presezki se v telesu shranjujejo (jetra, ledvice, plju¢a in mascCevje)

Pomen vitaminaA:

*Prevelike koli€ine vitamina A (retinola) so
toksiCne

*Posledice pomanjkanja vitamina A se
kazZejo kot motnje v vidu (suhe odi, srbecica
in pekoc€a bolecina v o€eh; slab vid v mraku)
in tezave s kozo (izsuSenost, luskavost
koze).




Makrohranila

* nasi¢ene mascobne kisline
* holesterol

Omega-3 mascobne kisline
*  Ogljikovi hidrati

* beljakovine

Nutrigenomski vodnik LifeGenetics

Akcijski nacrt

Primer: Nasicenih mascobnih kisline

*prevelike koliCine zviSujejo raven 'Skodljivega’ holesterola LDL
— zlasti v povezavi z gensko nagnjenostjo, starostjo, spolom in
dejavniki tveganja,

*prevec€ LDL holesterola v krvi povzroc€i kopi€enje v Zilni steni in
povzro€i, da se zila zozi ali zamasi

ezamascene Zzile so lahko smrtno nevarne (mozne posledice
mozganska kap ali srcni infarkt)




Nutrigenomski vodnik LifeGenetics
Akcijski nacrt

Dejavniki zZivljenskega sloga  Primer: Kofein
enaravni alkaloid

- alkohol : . :
. kofein -Jewdroga - povzroca ZaS.VOj.e.nOSt | o
suCinek delovanja po eni uri in lahko traja tudi do Sest ur.
* tobak je kardio stimulans in $ibak diuretik
* laktoza delovanije:
* inulin
« polutanti *zmerni odmerki: pozivilo odpravlja utrujenost in povecuje
e fizidna udinkovitost delovno storilnost delujejo, pozivljajoCe na centralno

ZivCevje, pospesuje dihanje in krvni obtok, zmanjSuje
zaznavanje in obCutek napora. PovecCa pretok krvi v
zelodec in pospesi izloCanje zeloCne kisline

spreveliki odmerki: povzro€a nemir, nespecnost in
razbijanje srca, pretirani odmerki pa povzrocajo glavobol,
razdrazljivost in omoticnost.




. Nutrigenomski vodnik LifeGenetics

Povzetek priporocil

Povzetek priporocil kratko in jedrnato predstavi glavne ugotovitve
posameznikove genetske analize. Povzema dnevne potrebe po razlicninh
hranilin in dejavnikih zivljenjskega sloga.

Prehranske tablice in seznam opisanih genov
Prehranske tablice ponujajo podroben seznam hranil, zZivil in dejavnikov
Zivljenjskega sloga s kolicinami in priporo€ili, ki ustrezajo



