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Testovani prenasecstvi

Tento informacni letaCek je urCen lidem, ktefi se chystaji
podstoupit testovani prenase€stvi nebo jej jiz podstoupili.
Dozvite se v ném, co to znamena byt ,pfenaseem” a jak zjistite,
zda jste prfenaSelem. Ziskate také informaci, jaké praktické i
emocionalni dopady bude mit Zivot s vysledky takového testu.
Radu z té&chto informaci jsme ziskali diky rozhovoriim s lidmi,
ktefi test na prfenaseclstvi podstoupili. Doufame, Zze to pro vas
bude uzite€né.

A. Co to znamena byt prenasecem?

Proto, abyste pochopili, co znamena byt prfenaseCem, bude
dobré porozumét, co jsou geny a chromosomy.

Geny a chromosomy

Nase télo se sklada z milionl bunék. Vétsina bunék obsahuje
kompletni sadu genl. Mame tisice genl. Geny funguji jako
souhrn pokyn(l ovladajicich nas rust a funkce naseho organismu.
Jsou zodpovédné za mnohé z naSich vlastnosti, jako je barva
oCi, krevni skupina nebo vyska.
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Orphanet - VoIné pfistupné webové stranky s informacemi o
vzacnych chorobach, klinickych testech, lécich a spojeni na
svépomocné skupiny v celé Evropé (v hlavnich evropskych
jazycich).

www.orpha.net

... hebo kontaktujte své regionalni genetické pracovisté:
www.slg.cz/app/index/25/seznam
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Geny jsou pfenaseny na vlaknitych strukturach, které se nazyvaji
chromosomy. Ve vétSiné bunék mame obvykle 46 chromosomu.
Chromosomy dédime od svych rodi¢l, 23 chromosomi od
matky a 23 chromosom0 od otce, takze mame dvé sady po 23
chromosomech, neboli 23 pard chromosom(. Chromosomy
obsahuji geny, a proto dédime dvé kopie vétSiny gend, jednu
kopii od kazdého z rodi¢l. To je dlvod, pro¢ mame obvykle
podobné vlastnosti jako nasi rodi¢e. Chromosomy, a tudiz i geny
jsou vytvofeny z chemické substance, ktera se jmenuje DNA.

Zmény v genech nebo chromosomech se nazyvaji mutace.
Vsichni jich neseme celou fadu. ProtoZze v§ak mame dvé kopie
vétsiny genli, normalni kopie kompenzuje kopii s mutaci. Byt
pfenaseCem proto znamena, Ze nejste postizen onemocnénim,
ale prenasSite zménénou kopii genu na jednom 2z paru
chromosom(l. To, Ze jste prenasecd, vétSinou nijak neovliviiuje
vase zdravi. Problém pfenaseclstvi vyjde najevo teprve tehdy,
kdyz pro nas mlize znamenat, Ze budeme mit déti s genetickym
postiZzenim.

Kdy muze prenasecstvi vést k moznosti, ze nase déti budou
postizeny genetickou chorobou?

MuUze dojit ke tfem situacim, kdy prenasecéstvi mlze vést
k postiZzeni ditéte:

1. Autosomalné recesivni onemocnéni

U téchto onemocnéni plati, Ze dité bude postizené genetickou
chorobou pouze v pfipadé, Zze oba rodi€e maji mutaci pro stejné
genetické onemocnéni. Pokud oba rodi¢e maji takovou mutaci,
je 25% riziko (1 ze 4), ze kazdé dité zdédi jednu kopii mutace od
kazdého z rodi¢l a bude postizené. Mezi ¢asta onemocnéni,
ktera se dédi timto zpusobem, patfi cysticka fibréza, srpkovita
anémie, beta-thalasemie a Tay-Sachsova choroba. Vice
informaci muzete najit v letdcku Autosomalné recesivni
dédi¢nost.
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2. Onemocnéni vazana na X chromosom:

U téchto onemocnéni plati, Ze Zena pfenasecka ma 50% riziko
(1 ze 2), Ze jeji synové mohou byt postizeni genetickou
chorobou. Je také 50% riziko (1 ze 2), Ze jeji dcery mutaci zdédi
a budou prenasecky stejné jako ona. Vyjimetné muze byt
postizena i dcera. Pokud ma muz postizeny X-vazanou chorobou
dcery, tyto dcery vzdy zdédi mutaci a budou prenasecky. Jeho
synové vS§ak mutaci nikdy nezdédi. Vice informaci mizete najit
v letacku Dédiénost vazana na X chromosom.

Mezi ¢astd onemocnéni, ktera se dédi timto zplsobem, patfi
syndrom fragilniho X, Duchenneova muskularni dystrofie a
hemofilie.

3. Chromosomové prestavby

Pokud je jedinec pfenaseem chromosomové prestavby (jako
napfiklad balancované chromosomové translokace), je zvySené
riziko, Ze téhotenstvi skonéi spontannim potratem nebo Ze se
narodi dité s fyzickym handicapem a poruchou uc&eni. Vice
informaci mlzete najit v letaécich Chromosomové zmény a
Chromosomové translokace.

Mohl bych byt prenasecem ?

Je fada davod(, pro¢ muizete mit zvySené riziko prenasecstvi
urcité genetické choroby nebo chromosomové prestavby.

e Neékdo z vaSi rodiny ma recesivni chorobu, chorobu
vazanou na X chromosom nebo chromosomovou
piestavbu.

e Neékdo z vaSi rodiny zjistil, Ze je prfenaseCem ur€ité
recesivni choroby, X vazané choroby nebo
chromosomove prestavby.

e Mate dité s recesivni chorobou, X vazanou chorobou
nebo chromosomovou piestavbou.

e Vas etnicky plvod znamena, Zze mate vyssi
pravdépodobnost, Ze budete pfenaseCem urcité genetické
choroby. Patfi sem napfiklad srpkovita anémie u lidi afro-
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“Ziskali jsme spoustu informaci od
svépomocné skupiny, coZ nam pomohlo. 0
Je dobré to vedet, protoZze nekdy pracuji
I v noci, takZe kdyZ chcete, zavolejte jim
a popovidejte si po telefonu, poslou vam

véci postou, pracuji se S
Skolami...” (pfenasecka fragilniho X) éQ
=T

Dalsi informace:

Ustav biologie a lékaiské genetiky UK 2.LF a FN v Motole
V Uvalu 84, Praha 5, 150 06

tel: +420 224433501; Fax: +420 224433520

Email: klinicka.genetika@fnmotol.cz

http://ublg.If2.cuni.cz

Spoleénost lékarské genetiky Ceské Iékaiské spoleénosti
J. E. Purkyné;
www.slg.cz

Genetika - vas zdroj informaci o genetice.
www.genetika.wz.cz/genealogie.htm

Databaze pracovist’ poskytujicich molekularné geneticka
vySetfeni velmi d&astych genetickych onemocnéni v Ceské
republice (CZDDNAL)

www.uhkt.cz/nrl/db

EuroGentest - Volné pfistupné webové stranky s informacemi o
genetickém vysetieni (v anglicting).
www.eurogentest.org
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je to jejich chyba, Ze prislusny gen predali. Méli byste si
uvédomit, ze takové reakce mohou nastat.

“Moje mama o tom mluvila s babickou a ta rekla “ode mé to neni,
tecka”. Prosté to utnula, rekla ‘ja jsem do rodiny nic takového
neprinesla”. (pfenasecka fragilniho X)

‘Byla z toho vazné neSstastna. Citila se provinile. A ja jsem fekla
— podivej, to se prosté stava, neni to tvoje chyba.” (pfenasecka
cystické fibrézy s postizenym ditétem)

MUze vam pomoci, kdyz budete mit zpravu od svého genetika,
kterou budete moci pfibuznym ukazat. Pom(ize vam objasnit, co
to znamena byt prenaseC. Vysvétli také, Zze byt pfenaseCem je
véc nahody.

Kde hledat oporu

Genetici a jini zdravotni¢ti specialisté (napf. poradci a
psychologové) védi, jak pomoci lidem vyznat se v emocich, které
vyvolaji vysledky testll na pfenaseCstvi. Mohou pro vas byt
dobrym zdrojem informaci a podpory.

“Schiizka s Emmou (genetickou poradkyni) mé velmi uklidnila,
protoZe predtim jsem moc nechapala, Ze je tu néco jako CVS
nebo amniocentéza, a tak bylo proste dobré nechat si vysvétlit
od profesionala, jaké jsou moZnosti. Moc mi fto
pomohlo.” (pfenaseCka Tay Sachsovy choroby)

Nékomu pomlze kontakt se svépomocnou organizaci.
Svépomocné organizace pacientl mohou poskytnout informace
o praktickych i emocionalnich aspektech skutecnosti, Ze jste
pfenaseem choroby. Mnohé z téchto organizaci maji webove
stranky a poradenské linky, kde takové informace a rady
obdrzite. Casto take zkontaktuiji pacienty a rodiny s jinymi lidmi v
podobné situaci. Mohou mit i diskusni fora, kde si Clenové
vzajemné emailuji.
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karibského plvodu, beta - thalasemie u lidi
sttedomoiského plvodu a Tay Sachsova nemoc u
askenazskych Zidi. Tato onemocnéni maji vy3si
prevalenci u téchto konkrétnich etnickych skupin, ale
mohou se vyskytovat i u ostatnich.

| v pfipadé, ze Zadny z vyse uvedenych dlvod( neplati, mlzete
se rozhodnout, Ze si pfejete test na prenaseclstvi, protoZze vas
partner nebo partnerka vi, Ze je pfenaseCem urCité recesivni
choroby. V takovém pfipadé vam vysledky testu pomohou zjistit,
zda vaSe budouci déti maji zvySené riziko postizeni touto
chorobou.

Jak mohu zjistit, zda jsem prenasec?

Pokud se domnivate, Ze byste mohl byt pfenasefem urcité
genetické choroby, mél byste si promluvit se svym praktickym
lékafem. Ten vas miize doporucit do genetické poradny. Klinicky
genetik se vas zepta na rodinnou anamnézu a geneticka
onemocnéni, ktera se ve vasi rodiné vyskytuji. Probere s vami,
co to znamena byt prfenasecem a jaké jsou dUsledky takové
informace. Je dllezité mit na paméti, Ze testovani na
prfenasecstvi je osobnim rozhodnutim a Ze je zcela dobrovolné.
Neméli byste mit pocit, Ze vas nékdo k testovani nuti, pokud ho
neshledavate uziteCnym. ~

s
Pokud si prejete testovani na prenasecstvi a ﬁ/;\y%\
odbornik pro né shleda ddvod, bude vam ;
nabidnut geneticky test. Geneticky test zjisti, &
zda mate mutaci v konkrétnim genu nebo [y'7
chromosomu, ktera by znamenala, Ze jste
pifenaseC. Test se vétsinou provadi z odbéru /
krve, i kdyZ v nékterych pfipadech je mozné / |
pouzit vzorek slin. Vzorek vam bude odebran |
a bude odeslan do laboratore k analyze.

Vice informaci o genetickém testovani zﬁ%
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muzete najit v letaccich Co to je geneticky test? a Co se déje
v genetické laboratofi?

Je dulezité si zapamatovat, Ze pro recesivni onemocnéni
museji byt prenasecéi stejné genetické choroby oba partneri,
aby hrozilo riziko, ze déti onemocnéni zdédi. V pripadé X-
vazanych onemocnéni musi byt pfenaseckou pouze matka,
aby hrozilo riziko, ze jeji synové budou postizeni, zatimco
dcery muzi-pfenase¢it budou vidy prenaseckami.
Vyjime¢né mohou byt i Zeny postizeny X-vazanou chorobou.

Nejisté vysledky testovani
Vysledky genetickych testli mohou byt nékdy nejisté.

U nékterych onemocnéni, jako je napfiklad cysticka fibréza,
zlistane vzdy velmi malé riziko, Ze jste prfenasecem, i kdyz se pfi
genetickém testovani 7adna mutace nenajde. Rikame tomu
rezidualni riziko. Je to proto, Ze onemocnéni muize zpUsobit
mnoho znamych mutaci, ale genetické testy obvykle vysetiuji
pouze ty nejcastéjSi z nich.

V dal$ich pfipadech mlze byt testovanim zjisténa mutace, ale
neni jasné, jaky bude mit dusledek. V takovém pfipadé neni
mozné dojit k jednoznaénym zavérim.

B. Jak se vyrovhavame s prenasec¢stvim?

Nasledujici informace vam pfinaseji zazitky rGznych lidi, ktefi
podstoupili testovani na prenaselstvi. Pomohou lidem, ktefi
pravé zjistili, Ze jsou pfenasedi, ale i tém, ktefi uvazuji o tom, ze
takovy test podstoupi. Pokusili jsme se upozornit na fadu otazek
a emocionalnich situaci, jaké pfinasi informace, Ze je Clovék
pifenaseCem, i kdyZ pro vas tfeba nemusi byt vSechny podstatné.

11
Ostatni pribuzni

Kdyz zjistite, Ze jste prenaSe€, budete o tom mozna chtit
promluvit se svymi pfibuznymi. Pokud si to budou prat, umozni
jim to nechat se vysetfit, aby zjistili, zda také nejsou prenaseci.
Tato informace mUize také pomoci pfi stanoveni diagnézy dalSich
¢lend rodiny. Zejména to muze byt dllezité pro ty z vasich
pfibuznych, ktefi v budoucnu planuji rodinu. Je na vas, zda
vysledky svého testu sdélite pfibuznym. Bez vaseho svoleni jim
sdéleny nebudou.

“Ted védi, ze to mame v rodiné a Ze se mohou nechat otestovat,
kdyz budou chtit. Je to pro né uZiteCné, kdyz chtéji mit
déti.” (pfenasec cystické fibrdzy)

Pro nékteré lidi je to dobry pocit, sdilet takovou informaci s
pfibuznymi. Mize to rodiny sbliZit a ¢lenové rodiny si mohou byt
oporou. Pro jiné mliZze byt obtizné oznamit pfibuznym vysledky
testl na prfenasecstvi. MliZze to byt t&Zké nebo stresujici.

“Mate pocit, jako byste prinasel pohromu do rodiny nékoho
Jiného. Opravdu mé to hodné zasahlo, protoZe jako snacha
nemate moc chut o tom miuvit...” (pfenasecka hemofilie)

Zvlast obtizné to mlze byt pro prarodi¢e. MoZzna nebudou chtit
pfijmout fakt, Ze genova mutace je néco, co mohli pfedat pravé
oni. Neni také neobvyklé, Ze se prarodiCe citi vinni. Maji pocit, ze
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zjevné predala néco, s ¢im se bude muset potykat po cely
zbytek Zivota.” (prenasecka fragilniho X)

Pokud zjistite, Ze jste pfenaSeC, a mate déti, které nejsou
chorobou postizeny, stale je tu moznost, Ze budou také
prenasedi. Je dllezité o tom s nimi promluvit ve vhodném véku.
Pro nékteré rodic¢e to mlze byt tehdy, kdy povazuji dité za dost
vyspélé na to, aby porozumélo. Pro jiné vhodna doba nastane,
kdyz déti zaCnou navazovat vazné vztahy. Vék, ve kterém mlady
¢lovék mulze podstoupit test na prenasedstvi, neni jednoznaéné
stanoven, ale ten, kdo test podstupuje, se o testovani musi sam
rozhodnout.

Partnersky vztah

Védomi, Ze jste prenasec¢, mlze ovlivnit vas partnersky vztah.
Nékteré lidi to mUze sblizit a mohou se vzajemné podporovat.

“Prosté jsem se jen snaZil byt s ni. Byla hrozné naS$tvana.
Musite prosté jen poslouchat a mluvit o tom, jenom s ni skute¢né
byt a byt oporou. Nema to Zadné reSeni, takze to jen musite
prekonat a to chvili trva.” (partner pfenasecky hemofilie)

“Co se mé tyce, nezpusobilo to mezi nami Zadné napéti. Prinasi
to nutné tavahy o budoucich detech, ale ja se s faktem, Ze Alison
je prenaseckou, vyrovnavam bez problémdu. Vite, Ze to tak je, a
nic se s tim neda délat.” (manzel pfenasecky fragilniho X)

Védomi, Ze jste prenasec, vSak mlize ve vztahu zpUsobit napéti
nebo stres. Nékteré pary budou muset probrat otazky, které
budou obtizné a nepfijemné.

“Myslim, Ze toho vydrZzim hodné, ale zatahovat do toho nekoho,
na kom vam opravdu zaleZi, to je strasny pocit. Je to horSi nez
se s tim vyrovnat sama.”

(pfenasecka hemofilie)

Jak budu reagovat na pozitivni vysledek?

Reakce lidi poté, co obdrzi vysledky testli, mohou byt velmi
rizné. Mnoho z nich fika, ze pocitili vztek nebo obavy, kdyz
zjistili, Ze jsou prenaSeci. Néktefi popisuji, Ze byli smutni,
pifekvapeni nebo Sokovani. VSechny tyto reakce jsou normalni a
vétsSinou béhem nékolika mésicli odezni.

LZJisteni, Ze jsem prenaseC a moje partnerka takeé, bylo velmi
deprimujici. Taky kdyZ se podivate na statistiku...byt pfenasec¢ a
pak zjistit, Ze vas partner je taky prenasecem — to se stava tak
zfidka, Ze mé to vazné naStvalo. Takova strasna
smiula.” (pfenase¢ Tay Sachsovy choroby)

,KdyZz se to dozvédéla, rozhodné to na ni zapusobilo. Byla
hrozneé nastvana, Ze je prenaSecka.” (manzel prenasecky
hemofilie)

Je uplné normalni, Zze po zjisténi, Ze jste pfenasel, se citite
trochu nezvykle. Néktefi lidé fikaji, Zze je to divné, zjistit o sobé
néco nového, kdyz si myslite, Ze vSechno o sobé vite. Mlze to
chvili trvat, nez si na tuto novou informaci zvyknete.

,Vypadalo to trochu jako néjaké genetické bremeno, které jsem
ziskal spolu se silnou kratkozrakosti a se sklonem tloustnout,
nebo tak néco.“ (pfenasec Tay Sachsovy choroby)

Néktefi lidé fikaji, Ze zjisténi, Ze jste prfenaseem, vyvolava
pocit, Ze jste ,méné zdravy"“. Jini pfenasedi fikaji, ze maji obavy,
Ze v budoucnu budou mit s vétSi pravdépodobnosti zdravotni
problémy. Takové reakce jsou zcela normalni, ale je dllezité si
uvédomit, Ze pfenaselstvi nema na vasSe zdravi zadny vliv. My
vSichni jsme prenaseci celé fady genovych mutaci.

Studie prokazaly, Ze pfenaSe€i se lépe vyrovnavaji se svymi
vysledky, kdyZ pfijmou skute&nost, Ze byt pfenaseem je néco,
co nemUZzete zménit, a Ze informaci je mozné dobfe vyuzit.
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,UZ jsem se s tim smiril. Prosté jdu dal. To je Zivot — a vy se s
tim musite vyrovnat. Je to jen dalsi Zivotni obrat.“ (pfenasec
cystické fibrozy)

Jak budu reagovat na negativni vysledek?

Vétsina lidi po zjisténi, Ze nejsou nosiCi zménéného genu,
pocituje radost a Ulevu. Pro nékoho v§ak mlze byt obtizné sdélit
tuto ,dobrou zpravu“ sourozenclm a dal§im pfibuznym, ktefi
pifenaseci jsou nebo maji postizené dité. Pta se, pro€ pravé on
vyvazl, kdyz jini ¢lenové rodiny takové Stésti neméli. Nékdy je
tézké prijmout fakt, Ze jste méli stésti, zatimco jini nikoli.

Budouci déti

Kdyz néktefi lidé zjisti, Ze jsou pFenaseci, délaji si starosti,
protoze to ma vliv na jejich plany ohledné déti. Jini si naopak
oddechnou, protoZe s touto informaci mohou planovat dopiedu.
Védomi zvySeného genetického rizika pro vase potomky
znamena, Zze se mUlzete lépe pfipravit a Ze mate ¢as na dllezita
rozhodnuti. Mozna budete chtit poprfemyslet o celé fadé
moznosti.

Pokud jste vy i vas partner prenasecli stejné
recesivni choroby nebo pokud jste Zena -
pfenaseCka X-vazané choroby, mate fadu
moznosti. U nékterych genetickych chorob je
mozné provést test béhem téhotenstvi a zjistit,
zda dité zdédilo zménény gen (prenatalni
testovani). Vice informaci najdete v letaccich
Amniocentéza a Odbér choriovych Kklku
(CVS). Pokud se domnivate, Ze byste si to pfali,
promluvte si s l|ékafem o tom, zda takové
testovani je mozné v pfipadé nemoci, ktera se
vas tyka. Je velmi dilezité, abyste to udélali

pokud mozno predtim, nez otéhotnite. Laboratof
totiz mUze na pripravu potiebovat i nékolik \
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meésicl. Pokud zvaZujete moZnost prenatalniho testovani, méli
byste také pfemyslet o tom, co byste délali v pfipadé, Ze plod
bude postizeny genetickou chorobou, a jak byste se postavili
k moZnosti ukonc€eni téhotenstvi.

MuUze byt také mozné provést preimplantaéni genetickou
diagnostiku (PGD) jako alternativu k testovani plodu v pribéhu
téhotenstvi. Znamena to, Ze par podstoupi I€karsky asistovanou
reprodukci, pfi niz jsou oplodnéna vaji¢ka otestovana, aby se
Zjistilo, zda nesou zménény gen. Do Zeniny délohy jsou pak
implantovana pouze ta vaji¢ka, ktera zménény gen nemaji. Je to
naroény proces a neni vhodny pro kazdého. Vice se o PGD a o
tom, zda je vhodna pravé pro vas, dozvite od sveho |ékare.

Dal8§i mozZnosti, které pfichazeji v uvahu, jsou adopce,
téhotenstvi s darovanym vajickem nebo spermiemi, nebo také
moznost nemit déti viibec.

,Dobré je, Ze v genetické poradné jsem zjistila, Ze jsou tu urcité
moZnosti, kdyZ chcete vic déti, Ze se s tim da néco
délat.” (pfenasecka cystické fibrézy s postizenym ditétem)

Co kdyz uz déti mate?

Néktefi rodi€e, ktefi uz maji dité s genetickou chorobou, fikaji,
Ze jeden z pocitl, ktery zazivaji po zjiSténi, Ze jsou prenaseci, je
pocit viny, Ze ditéti postizeni ,pfedali“. Takové pocity jsou zcela
pfirozené. Matky chlapcl, ktefi maji X-vazané onemocnéni,
nékdy fikaji, Ze pocituji, jako by je jejich partnefi obvinovali, ze
ditéti pfedali poSkozeny gen, nebo Ze se samy obvinuji. Pokud
mate takové pocity, méli byste o nich se svym genetikem
promluvit. Je dllezité nezapominat, Ze geny se dédi nahodné a
Ze mit mutaci neni vase chyba. Ukazuje se, Ze €asem tyto pocity
obvykle ztraceji na intenzité.

“Trochu jsem se citila, jako bych svou rodinu nebo svého
manzela a rozhodné svého syna zklamala, protoZe jsem mu



