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Jak dlouho clovék vydrzi ...

.. bez kysliku
.. bez vody
.. bez jidla



Jak dlouho clovék vydrzi...

..bez lékarské genetiky?



Statimova vysetreni v mediciné



Co je v genetice ,statim”



Co je v genetice ,statim”

* Genetické poradenstvi
* VysSetreni v téhotenstvi
* Prenatdlni diagnostika
» VysSetreni novorozence

* Pacient v ohrozZeni Zivota v dusledku
geneticky podminéného onemocnéni

* Onkogenetika



Metody v lékarské genetice

 Konzultace - je-li treba - ihned, nekdy
opakované, za den, za tyden, za rok..



Metody v lékarské genetice

* Preimplantacni diagnostika - 48 hodin



Metody v lékarské genetice

 Prenatalni QF PCR - 24 hodin
» Vysetreni nejcastéjSich pocetnich zmén
chromosomtu 13, 18 21, X a Y



Metody v lékarské genetice

* Prenatdlni cytogeneticka dg. - 5 dni-3
tydny



Metody v lékarské genetice

* Prenatdlni molekuldarné-cytogeneticka dg.
48 hodin - vice dni



Metody v lékarské genetice

* Prenatdlni DNA analyza - dny az tydny



Metody v lékarské genetice

* Analyza DNA - hodiny-dny-tydny-
meésice-roky



Casovy limit
» Kdy prijde pacient?
» Zname diagnosu?
» Jaké mdme moznosti vysetreni?

» Kolik mame Casu na vysetreni?



V téehotenstvi

» Stresujici je jiz doporuceni
genetického vysetreni

* Vysloveni rizika pro cekané dité
» Cekdni na vysledek vySetveni

 Sdéleni vysledku



Screeningova vysetreni v gravidite

* Podezreni na vrozenou vyvojovou vadu

* Podezreni na vrozenou chromosomovou
aberaci (Downlv syndrom event.
Edwardsuv syndrom)

* Podezreni na monogenné dédicné
onemochéni - vétsinou znameé vzhledem
k rodinné anamnese



Novorozenec

 Vysloveni rizika genetického
onemochéni u hovorozence

» Cekdni na vysledek vysetveni

 Sdéleni vysledku



Diagnostika VCA u novorozence

» Akutni geneticka konzultace na
novorozeneckém oddéleni

» Odbér krve na laboratorni genetickeé
vysetreni

- Vysledek vysSetreni - termin, zpusob
predani vysledku

 Sdéleni vysledku

* Potvrzeni onemocnéni - konzultace

» Psychologicka podpora rodicu

- Informace o podpurnych organizacich



Novorozenecky screening

» Od 10/2009 rozsireni na vysetrovani
13 nemoci

» Aktivni celoplosné vyhledavani choroby
v populaci vSech novorozencu v jejim
preklinickém stadiu



NS CR do 10/2009

Fenylketonurie/hyperfenylalaninémie (PKU)

od r. 1975 - piivodné Guthrieho testem -
semikvantitativni pozdéji enzymaticky, nyni MS/MS

Kongenitalni hypotyreoza (KH)

od r. 1985 - piivodné RIA metoda stanovovala
koncentraci T4, pozdéji fluoroimunometoda
stanovujici koncentraci TSH

Kongenitdlni adrenadlni hyperplazie (CAH)
od r. 2006 - fluoroimunometoda stanovujici
koncentraci 17 OH progesteronu



Roz$ireni NS v CR od 1.10.2009

PKU, CAH, KH

+

DalSi dédicné poruchy metabolismu - metodou MS/MS
-Leucinéza

-Deficit acyl-CoA dehydrogenazy MK se stredné dlouhym
retezcem

-Deficit 3-hydroxyacyl-CoA dehydrogendzy MK s dlouhym
retezcem

-Deficit acyl-CoA dehydrogendzy MK s velmi dlouhym
retezcem

-Deficit karnitinpalmitoyltransferazy I a II
-Deficit karnitinacylkarnitintranslokazy
-Glutarova acidurie typ I

-Izovalerova acidurie

Cysticka fibroza - fluoroimunometoda stanovujici koncentraci
imunoreaktivniho trypsinogenu (IRT)



Pacient v ohrozeni zivota
Podezreni na dédiéné onemocnéni

Spoluprdace s pracovistém urgentni mediciny
Zajisténi materidlu pro genetické
laboratorni vysetreni

Diagnoza

Genetické poradenstvi pro rodinu

Geneticka prevence - prenatdlni vysetrent,
vyhleddvani zdravych prenasecd,
presymptomatické a prediktivni testovani



Onkogenetika

upresnéni diagnosy

upresnéni prognhosy

stanoveni |écebné strategie
monitorovdni Uspésnosti lécby
sledovani vyvoje onemocnéni
monitorovani minimadlni residudini
choroby



Nové metody
moznosti a limity v Iékarské genetice

Rozvoj novych metod - rychlych a stdle presnéjsich
Interpretace vysledku???
Novorozenecky screening a ¢asna terapie

Prenatalni diagnostika a ¢asna terapie - neonatalni
chirurgie rozstéepu rtu a dalsich vyvojovych vad...

Neinvazivni prenatdlni diagnostika

Ukonceni téhotenstvi X pokracovani téhotenstvi pri
patologickem prenatalnim nalezu

Preimplantacni geneticka diagnsotika

Prislib genetické terapie zavaznych genetickych vysetreni
Narodni strategie pro vzacna onemocnéni

Finan¢ni ndklady

Etické, pravni a socidlni aspekty
Genetické poradenstvi



