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EuroGentest - VVoIné pristupné webové stranky s informacemi o Am n Ioce nteza

genetickém vysetreni (v anglictine).
www.eurogentest.org

Orphanet - Volné 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

... nebo kontaktujte své regionalni genetické pracovisteé:
www.slg.cz/app/index/25/seznam

Vytvoieno podle informacnich letaki vypracovanych nemocnicemi Guy's a St.
Thomas Hospital, Londyn a Royal College of Obstetricians and
Gynaecologists, www.rcog.org.uk/index.asp?PagelD=625 a |IDEAS-Genetic
Knowledge Park.

Tato prace byla podpofena projektem Eurogentest v ramci Evropského 6. RP;
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Amniocentéza

Nasledujici text vam prfinasi informace o0 amniocentéze.
Vysvétluje, co to je amniocentéza, kdy a jak se provadi.
Popisuje, co bude nasledovat po samotném vykonu, jaky ma
amniocentéza prfinos a jaka jsou rizika s ni spojena. Cilem
tohoto letaku je poskytnout vam odpovédi na zakladni otazky,
které jsou pro vas dllezité a objasnit informace, kterym
nerozumite. Prostudujte si tento letdk pred genetickou
konzultaci.

Co to je amniocentéza?

V déloze se plod vyviji v tzv. amniovém vaku, tj. v dutiné
vyplnéné tekutinou. Amniocentéza je metoda, pomoci niz se
odebere malé mnozstvi tekutiny (,plodové vody“) z amniového
vaku pro genetické vysSetfeni béhem téhotenstvi. Tento proces
se nazyva prenatalni diagnostika a amniocentéza je jednou z
nejcastéjSich metod pro vysSetfeni genl nebo chromosom(
ditéte. Amniocentéza vam muze byt doporu¢ena na zakladé rady
dlvodu jako napfiklad:

o Vzhledem k Vasemu veéku mate vysSSi riziko (narozeni
ditéte s chromosomovou aberaci).

o Vy nebo vas partner mate genetické onemocnéni, které
mUze byt pfeneseno na vase dité.

o Ve vasi rodiné nebo v rodiné vaseho partnera se vyskytlo
genetické onemocnéni a existuje tak riziko, ze se toto
onemocnéni muze prenést na vase dité.

o Mate jiz dité postizené genetickym onemocnénim.

o Méla jste jiz jiny typ vysetfeni béhem gravidity (napriklad
ultrazvukové vysSetreni, vySetfeni nuchalni translucence
nebo krevni test pfi prenatalnim screeningu), které
prokazalo, ze vase dité ma zvysené riziko genetického
onemocnéni.
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Toto je jen nékolik informaci, které byste méli vedét pred tim,
nez se rozhodnete amniocentézu podstoupit. MUzete se rovnéz
seznamit s informaénim letaékem ,,Casto kladené otazky“, coz je
prehled otazek o genetickém vySetreni, které mlzete polozit pfi
genetické konzultaci. Tyto otazky jiz dfive pokladali lidé s
podobnou zkuSenosti jako vy. Otazky si pfedem promyslete,
zaznamenejte a prineste si je s sebou ke genetické konzultaci.
Pokud budete potrebovat tlumocnika do vaseho rodného jazyka,
pozadejte predem prislusné genetické pracovisté o jeho
zajisténi.

Vice informaci muzete ziskat:

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 Iékaiské genetiky Ceské lékaiské 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 ¢&astych genetickych onemocnéni v Ceské
republice (CZDDNAL)

www.uhkt.cz/nrl/db
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vami probere i moznosti zakonného preruseni téhotenstvi.
PomUze vam v rozhodovani s ohledem na to, co bude nejlepsi
pro vas a pro vase dité. Vyjimeéné se mlze stat, ze vySetfeni
odhali neobvykly chromosomovy nalez, jehoz vliv na vase dité
neni dosud znam. V takovém pfipadé vam lékar nebude moci
poskytnout jednoznacny zaveér.

Rozhodovani o podstoupeni amniocentézy

Rozhodovani o podstoupeni amniocentézy béhem téhotenstvi
mUze byt pro vas obtizné. Je proto dulezité si uvédomit, Ze tento
vykon nemusite podstoupit, pokud nechcete. Amniocentézu
byste meéla podstoupit jen v pfipadé, ze vy i vas partner
povazujete vysledky vySetfeni za velmi vyznamné a riziko
potratu spojené s amniocentézou za méné zavazné s ohledem
na celkovy pozitivni dopad genetického vysetreni.

Projednani nasledujicich informaci s klinickym genetikem, by
vam melo pomoci ve vasem rozhodovani:

o Informace o genetickém onemocnéni, pro které se
genetickeé vysetreni provadi.

o VySe genetického rizika pro vase dité, pro které vySetfeni
zvazujete.

o Jaky vysledek genetické vysetfeni pfinese.

o Spolehlivost genetického vysSetfeni.

Riziko nejistého vysledku a pfipadna nutnost opakovani

vySetreni.

Riziko potratu po amniocentéze.

Jak dlouho se bude ¢ekat na vysledky vysSetfeni.

Jak budete informovani o vysledcich.

Moznosti dalSiho postupu v pfipadé prokazani genetického

onemocnéni u vaseho dité.

o O emocionalni zatézi spojené s pozitivnim nalezem.

Jak se amniocentéza provadi?

Amniocentéza predstavuje odbér malého mnozstvi amniové
tekutiny obklopujici dité v déloze. Nejprve je ultrazvukem
vysetfena poloha plodu a placenty. Nasleduje ocisténi kize nad
zvolenou oblasti délohy desinfekénim roztokem. Za kontroly
ultrazvuku zavede |ékar tenkou jehlu pres kuzi a bfisni sténu do
délohy a injekeni stfikackou odebere maly vzorek plodové vody
(okolo 15 mililitrCs, coz jsou asi tfi kavové Izicky).

Tekutina obklopujici plod obsahuje odloupané kozni buriky ditéte
a ty budou v laboratofi pouzity k vySetfeni jeho genu a
chromosomu. Velmi vyjimeéné se stane, Ze |ékar provadéjici
vySetfeni neni schopen ziskat dostatek tekutiny pfi prvnim
vpichu a bude nucen vpich opakovat.

Ultrazvukova sonda—- Strikacka

Mocovy méchyr

Amnialni

tekutina
y/ Délozni hrdlo

(zakonceni vaginy)
Rektum

©RCOG

Kdy se amniocentéza provadi?

Amniocentéza se obvykle provadi po 16. tydnu téhotenstvi, tj.
pozdéji nez CVS (viz letacek ,CVS — Odbér choriovych kIkd"“).
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Je amniocentéza bolestiva?

Vétsina zen povazuje amniocentézu za nepfijemnou, samotny
zakrok vSak neni pfilis bolestivy. Zakrok obvykle trva nékolik
malo minut. Po zakroku nékteré zeny citi napéti v déloze nebo
jeden den je oblast okolo vpichu citlivéjsi.

Co se déje po amniocentéze?

Samotny vykon trva jen nékolik minut. Doporucujeme, aby vas
doprovodil vas partner, ktery vas pred a po zakroku podpori. Par
dni po vysetreni odpocivejte, polehavejte, vyhybejte se zvedani
tézkych véci a cviCeni. Pokud zaznamenate: bolesti v briSe,
pretrvavajici déle nez 24 hodin, horecku, neobvykly vaginalni
vytok nebo dokonce krvaceni, inned kontaktujte svého Iékare.

Jaka jsou rizika amniocentézy?

Maximalneé 1 zena ze 100 (maximalné 1%) po amniocentéze z
neznamych ddvodd potrati. Naprosta vétsina téhotenstvi (99%)
pokracuje zcela normalné az do pfirozeného porodu. Neexistuji
také zadné didkazy o tom, Zze je amniocentéza Skodliva pro vase
dité.

Je amniocentéza spolehliva?

Spolehlivost a prfesnost jednotlivych genetickych vySetieni je
rozdilna v zavislosti na typu genetické nebo chromosomovée
zmeény, pro kterou bylo vysetfeni provadéno, proto vée podrobnée
projednejte vasim Iékarem.

VyjimeCneé se stava, ze odebrany vzorek plodové vody (pfi
amniocentéze) neobsahuje dostatek bunék pro stanoveni (u 1 ze
100 odebranych vzork( plodové vody). Pokud k tomu dojde ve
vasem pfipadé, budete o tom neprodlené informovana a bude
vam nabidnuto nahradni feseni.
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Mohou byt amniocentézou zjiSténa vSechna
geneticka onemocnéni?

VySetfeni poskytuje informaci jen o onemocnéni, pro které bylo
provedeno. Obecné je indikovano jen pro urcitd geneticka
onemocnéni, ne pro vSechna. Vyjimeéné mulze odhalit i jiné
geneticky podminéné onemocnéni.

Jak dlouho budu ¢ekat na vysledky?

Doba nezbytna k ziskani vysledkl zalezi
na typu onemocnéni, pro které jste
vySetfovana. Mohou to byt jen 3 dny, nebo
také 2-3 tydny. Pokud Cekate na vysledek
déle, neznamena to nutné, ze bylo
zjisténo néco neobvyklého. MuUze to byt
proto, ze buriky potfebovaly vice ¢asu pro
svUj rast v tkanovych kulturach. Rychlost
rustu neni mozné laboratorné ovlivnit.

Jestlize podstupujete amniocentézu
z ddvodu podezfeni na vzacné genetické
onemocnéni, zeptejte se svého I€kare, kdy dostanete vysledky.
Jakmile budou laboratorni vysledky uzavieny, klinicky genetik
vam je podrobné vysvétli pfi genetické konzultaci. Se svym
lékafem muzete po dobu a/nebo po konzultaci probrat v§echny
zalezitosti, které vas zajimaji.

Co kdyz vysledek bude pozitivni ?

Pokud vysledek prokaze u vaseho ditéte genetické onemocnéni,
Iékar vam vysveétli, co to znamena a jak zavazné bude vase dité
po narozeni nemocné. Projde s vami moznosti |€Cby a Sance jeji
dlouhodobé Uuspésnosti. Pohovofi o vaSich individualnich
moznostech toto onemocnéni zvladnout, poskytne pfislusnou
literaturu a kontakty na svépomocna sdruzeni pacientl s timto
onemocnénim. U velmi tézkych a nelécitelnych onemocnéni s



