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I'mediciny
Ay ha minulou,
ol i budouci generaci




etika se zabyva
ou dedicnych chorob a

a se o jejich medicinske,

ocialni a psychologické aspekty
asadni nutnosti je presna diagnoza
hodna péce smeéruje nejen k pomoci
postizenému, ale je smérovana k
dalSim clenum rodiny a to nejen
soucasnym, ale i budoucim




Dedicna or

s dédicnym
a porozumnéni povaze
dkim nemoci

a informace o rizizich pro
dalsi cleny rodiny a o moznosti
preventivniho a presymptomatikého
vysetreni pribuznych

edirektivni pristup




genetického
oskytovat pacientim
ticky podminénym
cnenim, pripadné jejich
ibuznym dostatek informaci
charakteru tohoto stavu, o jeho
dalSim prubéhu, moznostech lécby a
predevsim o vysi rizika opakovaného
vyskytu u dalSich élend rodu.




Incidence vyvol

a geneicky

determinované poruchy jsou
1 patologie u novorozencu.

samovolnych potratu ( 15%
poznanych téhotenstvi) je podminéno
genetickou poruchou.

* Geneticky determinované poruchy se
manifestuji v prubéhu celého Zivota.




Zastoupeni genetie

vyvojovych vad

ilace ma vrozenou
somovou aberaci

monogenné podminénou chorobu

ic jak onemocni do konce
zivota multifaktoridlné podminénou
chorobou (geneticka predispozice +
vliv zevniho prostredi)




Koho poslat

Défti

ni vyvojovymi vadami a

diny

lezrenim Ci potvrzenim dédicné

oroby a jejich rodiny

S podezrenim nebo potvrzenou

dedicnou poruchou metabolismu a
jejich rodiny

* s podezrenim na vrozenou

chromosomalni aberaci (stigmatisace,
vyvojove vady, neprospivani,

prematurita)




i opozdénou

vymi vadami genitalu

nahradni rodinnou péci
ojeneckého dstavu)

odiny s vyskytem onkologického

onemocneni u ditéte - KDO nebo pri

opakovaném vyskytu onkologického
onemochéni v rodiné




Déti a dospe

xou retardaci
0 hadmérnym rustem
ualové
gamet
oribuzenské pary
* partneri |éceni pro neplodnost
* partneri s opakovanymi spontannimi potraty
» osoby dlouhodobé exponované skodlivinam
zevniho prostredi




Tehotne

dinnou anamnézou
, opakované fetdlni ztraty,
d onemocnéni, vyvojové vady)

priznivou anamnézou v téhotenstvi
(chronické onemocnéni se zavedenou
terapii, akutni onemocnéni v pocatku
gravidity - teploty, léky, rtg.vysetreni,
CT, ockovani...)




nalezem
ckém screeningu

ogickym UZ ndlezem u plodu-
ojova vada u plodu

starsi 35 let (event. soucet veku
rodiéu 70 a vice let)







Geneticka kon

Shormazde

anamnesa
ealogické vysetreni,
estaveni minimadlnée
trigeneracniho rodokmenu

tnické informace
onsanquinita
onpaternita




Geneticka kon

evence 1.vyskytu)
















p

rozstép rtu a patra

" )mrtvérozené dité @ cpilepsie

syndaktilie vrozend srdecni vada




Klinickogeneticke

- stigmatizace




Laborator

/Setreni - karyotyp,
zaiky, ziskané chromosomové

arne cytogenetické vysetreni -
4 (metafazni, interfazni), SKY, CGH

- olekluatrné genetické vysetrni -
analyza DNA ,RNA

alsu Iabom‘ror‘m vysetreni - screening
DPM, biochemie, hematologie, histologie,
imunohistochemie...

alsi odborna vysetreni - neurologie,
endokrinologie....




apek Heparinu, sterilni odber,
azit

utni vysetreni - novorozenci, gravidita, vitalni
indikace - po tel. domluve

iskané chromosomové aberace - pondéli az
streda, objednani pacienti - riziko chemikalii,
zareni (pred a po chemo a raditherapii...)

nterpretace vysledku, genetické poradenstvi




DNA / RNA anal

radne protrepat,
10ml)
RNA nutné okamzité

ormovany souhlas rodicu

zdy doporucujeme genetickou konzultaci
pred vysetrenim a s vysledkem, indikace
dle protokolarniho postupu, optimalné
klinickym genetikem

nterpretace vysledku genetikem




dku vSech
setrent,
ych ddaju, zdravotni
tace

otvrzeni nebo stanoveni diagnosy,
pokud je to mozné

ysloveni genetické prognozy




Poradenstvi,

. oznosti primarni prevence pred
graviditou a sekundarni prevence -
prena‘ralmho vysetreni

oporuceni sledovani a Iéc‘:’by u specialis’rﬁ

nformace a kontakty na svépomocné
organizace, specializovana pracovisté a
instituce




hodnoceni
eho rizika a genetické

prognosy je zcela individudlni




em zdravych déti v rodé
moznostmi prenatdlni diagnostiky




Dalsi slede

kého sledovani, kontroly
voradné - zejména pokud
svena diagnoza

)poruceni konzultace pred planovanim
odicovstvi

sychologicka podpora




Zakladni soucasti

z geneticke

dinna anamnéza

2dky provedenych vysetreni

aver s vycislenim genetického rizika
» doporuceni pro vysetrovaného event.
cleny jeho rodiny




Dédiéna one

s dédicnym
a porozumnéni
a dusledkum nemoci

a informace o rizizich pro
dalsi cleny rodiny a o moznosti
preventivniho a presymptomatikého
vysetreni pribuznych

edirektivni pristup




Rodinna pres

odinné prislusniky
anit osob v riziku

~ oporuceni jejich genetického
vysetreni




idky moznych
ostupu a vysetreni dle

vlastnich etickych kriterii.




omaha rodiné
toto

rozhodnuti realizovat.




€ jak se muze

rozhodnout |l




