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Ustav biologie a lékaiské genetiky

Co to je geneticky’\ test?

. e \
’ : l N\
/ 1 [ | \ LR
- ! S

X

Informace pro pacienty a rodiny



Co to je genetické vysSetieni ?

Nasledujici text Vam poskytne zakladni informace o genetickém
vySetfeni. Dozvite se, co to je geneticky test a pro¢ byste ho
mel(a) podstoupit. Pfectete si rovnéz o jeho moznych vyhodach
a uskalich. Pro porozuméni principl genetického vySetreni
musite nejprve znat zakladni pojmy: gen a chromosom.

Geny a chromosomy

Nase télo se sklada z milion bunék. Vétsina bunék obsahuje
kompletni sadu genu. Geny predstavuji sadu pokynl pro
kontrolu rustu a funkce naseho téla, jsou zodpovédné za nase
charakteristické rysy, jako je barva oci, vySka nebo krevni
skupina. Mame tisice rGznych genu. Vzdy dédime dvé kopie
genu, jednu kopii od své matky a jednu kopii od svého otce.
Proto se u kazdého z nas projevuji podobné znaky po obou
rodicich.

Geny jsou umistény v malych nitkovitych strukturach zvanych
chromosomy. Obvykle mame 46 chromosomu ve vétsiné bunék.
Dédime jednu sadu 23 chromosomU od své matky a jednu sadu
23 chromosomu od svého otce. Mame tedy dvé sady po 23
chromosomech, neboli 23 pard chromosom.

Nékdy se vyskytne zména (mutace) v jedné nebo obou kopiich
genu, ktera(-é) zplUsobi jeho vyrazeni z funkce, coz vede k
rozvoji genetickych onemocnéni.

Mezi typické genetické vady patfi napf. Downlv syndrom,
cysticka fibréza ¢i muskularni dystrofie.
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Orphanet - Volné pfistupné webové stranky s informacemi o Obrazek 1: Geny, chromosomy a DNA
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/slgcontacts. pdf

Geny se skladaji z DNA— <=

© Clinical Skills Ltd

Indikace ke genetickému vySetreni

Genetické vysetfeni ukaze, zda doslo ke zméné urcitych genu
nebo chromosomul. Odebird se obvykle Zilni krev nebo tkan
(napf. maly kousek kuze). Z fady duvodu k indikaci genetického
vySetfeni uvadime pouze ty hlavni:

e Pritomnost genetického onemocnéni ve vasi rodiné nebo
v rodiné vaseho/vasi partnera(-ky).

e Vas lékar se domniva, ze mate genetické onemocnéni, a
chtél by si ovérit svou klinickou diagnézu.

e V rodiné mate genetické onemocnéni a chcete védeét,
jaké je vase riziko pro rozvoj tohoto onemocnéni.



e \ly alnebo vas/vase partner(-ka) mate genetické
onemocnéni, které mize byt dédicné (,pfenosné) na
vase deti.

e Meéla jste jiz jiny typ vySetfreni béhem téhotenstvi
(napriklad ultrazvukové vySetfeni, vysetreni tzv. nuchalni
translucence nebo krevni test pfi prenatalnim
screeningu), které prokazalo zvysené riziko genetického
onemocnéni pro vase dite.

e U vasehol/vasi partnera(-ky) nebo u vas se vyskytly
spontanni potraty nebo porod mrtvého ditéte.

e U vasich blizkych pfibuznych se vyskytly urcité typy
nadoru.

e Vzhledem k Vasemu etnickému plvodu mate zvysené
riziko porodu ditéte s urCitym genetickym postizenim
(napf. srpkovitd anémie u Africanu, beta-talasémie u
obyvatel Stfedozemi, cysticka fibréza u Evropanu a Tay-
Sachsova choroba u Ashkenazi Zidd). Tato onemocnéni
jsou sice cCastéjSi u téchto populaci, ale mohou se
vyskytnout i u ostatnich etnik.

Vas oSetfujici Iékar nemusi vzdy indikovat genetické vysSetreni.
Genetické onemocnéni mlze diagnostikovat béznym |ékafskym
vySetfenim nebo bliz§im prozkoumanim rodokmenu, stanovit
riziko postizeni pro konkrétni jedince ve vasi rodiné.
Specializované genetické vySetfeni je vSak vhodné v pripadé, ze
byste planovali rodinu.

Co musite znat, nez podstoupite genetické
vySetfeni

Rozhodnuti o tom, zda podstoupit genetické vysetfeni, mlze byt
pro vas obtizné. Zalezi jen na vas, zda se rozhodnete genetické

Toto jsou pouze zakladni informace a vice informaci
ziskate:

Us,tav biologie a Iékaiské genetiky UK 2.LF a FN v Motole
V Uvalu 84, Praha 5, 150 06
tel: +420 224433501; Fax: +420 224433520

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

EuroGentest - VVoIné pfistupné webové stranky s informacemi o
genetickém vysetreni (v anglictine).
www.eurogentest.org



8
tajemstvi, jako non-paternitu & adopci.

Jakmile jednou obdrzite vysledek genetického vysSetreni, neni
cesty zpét, protoze vysledky jsou platné po cely zbytek vaseho
Zivota.

Pokud zvazujete podstoupit genetické vySetreni, podivejte se do
letadku ,Castych otazek®, ktery obsahuje otazky k projednani s
klinickym genetikem. Byl pfipraven za prispéni pacientl a rodin,
které drive prosly podobnou zkuSenosti jako vy.

vySetfeni podstoupit. Je proto velice dulezité, abyste
porozumeél(a) véem informacim, které jsme vam poskytli.

Prokonzultujte se svym Iékafem vSechny otazky a obavy, které
mate. Pfedem si pro klinického genetika pfipravte otazky.

Moznost genetického vySetfeni je nesporné velkou vyhodou,
existuji zde vsSak i uréita rizika a omezeni. Je dllezité pochopit
vyhody a uskali genetického vySetfeni predtim, nez se
rozhodnete. Nékteré vyhody a rizika jsou popisovany nize. Tento
vyCet vSak neni uplny a ne vSechny body mohou odpovidat vasi
situaci. Chceme vam vSak pomoci ve vasem premysleni na dané
téma, a proto si prosim proctéte casté otazky pacientl pro
genetickou konzultaci (viz Brozura ,Casto kladené otazky*).

Vyhody genetického vySetfeni:

Genetické vySetfeni vam ozfejmi genetickou vybavu vasi nebo
vaseho ditéte. Objektivni vyvraceni nejistoty o plvodu
onemocnéni je velice dulezité. Pokud je informace dobra,
znamena to pro vas obrovskou ulevu.
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Genetické vysetfeni mUze diagnostikovat geneticky podminéné
onemocnéni, a tim napomoci jeho spravné lécbe. Pokud vam
genetické vysetfeni napriklad stanovi, ze mate vySSi riziko
vyvoje genetického onemocnéni do budoucna (napriklad
rakoviny prsu), mUzete chodit na ¢astéjsi kontroly, a tak snizit
riziko rozvoje onemocnéni na minimum.

Vysledek genetického vysSetfeni vam poskytne uzite¢né
informace pro budouci planovani rodiny. Mlzete se napfiklad
dozvédét, ze vase dité ma vySsi riziko pro urité genetické
onemocnéni. Po peclivém uvazeni a poradé s klinickym
genetikem se muzete v prlbéhu téhotenstvi nechat vysetfit, a
tak zjistit, zda je vase dité postizeno ¢i nikoli. Pokud jste si
védoma zvyseného rizika narozeni postizeného ditéte, mizete
se rovnéz lépe psychicky a prakticky na tuto skute€nost pripravit.

Vzhledem k tomu, ze genetické onemocnéni Casto postihuje
ruzné ¢leny jedné rodiny, vase vysledky mohou byt dllezité i pro
dalsi cCleny vasi rodiny. Povédomi vasi rodiny o vasem
genetickém onemocnéni pfispéje ke spravnému stanoveni
diagnozy v pripadé jejich onemocnéni. Toto zjisténi mlze byt pro
né také obzvlasté dulezité, pokud planuji rodinu.

Uskali a omezeni genetického vysetieni

Rozhodnuti podstoupit genetické vySetreni, ¢ekani na jeho
vysledky a jejich obdrzZeni, mize vyvolat fadu silnych emoci, jako
napf. ulevu, strach, uzkost nebo pocity viny. Je proto nezbytné
predem pomyslet na pripadné dusledky pro vas a vasi rodinu,
pokud obdrzite dobrou ¢i Spatnou zpravu.

V pfipadech, kdy genetické vySetrfeni potvrdi diagnézu, |é€ba
nemusi byt vzdy dostupna nebo zcela ucinna.

V nékterych pfipadech nelze genovou (chromosomovou) mutaci
nalézt. To samoziejmé& neznamena, ze je vase geneticka
informace zménéna, ale ze je velice slozité nékteré geneticke
mutace odhalit soucasnymi laboratornimi technikami. Tato
skute¢nost mlze ve vas vyvolat pocity nejistoty. Sporné otazky
vam doporucujeme predem prodiskutovat s klinickym genetikem.

Zavaznost genetického onemocnéni u nékterych zmén genl a
chromosomu nelze jednoznacné stanovit.

Genetické mutace se ¢asto dédi v jednotlivych
rodinach. To znamena, ze vysledek
genetického vysSetfeni muze u vas odhalit
skryté skuteCnosti o zdravotnim stavu
ostatnich ¢lent vasi rodiny, zejména o vysSi
jejich rizika postizeni genetickym
onemocnénim. Otazkou vsak je, zda ostatni
Clenové vasi rodiny chtéji znat tuto
skuteénost?

Zjistéte si, zda by vysledky genetického
vySetfeni mohly ovlivnit podminky vaseho
zdravotni pojisténi a/nebo zameéstnani pred
tim, nez se pro vysetreni rozhodnete.

Vysledky vySetfeni mohou odhalit i rodinna



