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Charakteristika oboru
lekarska genetika

» Interdisciplinarni spoluprdce
* Preventivni medicina
* Nedirektivni pristup

- Maximalni mnozstvi informaci
rodineé/pacientovi

» Informovany souhlas rodiny-pacienta
+ Vysetrovaci postup voli rodina/pacient



Nejcasteji o genetickou
konzultaci zada

* gynekolog

- pediatr,
neonatolog

» endokrinolog
* neurolog
* kardiolog



Geneticka vysetreni

+ Genetické poradenstvi - konzultace,
genealogie

+ Cytogenetické vysetreni
* Molekularné cytogenetické vysetreni
* DNA / RNA analyza



Geneticka konzultace
Shormazdéni informaci

- Osobni anamnesa

- Rodinna anamnesa

+ Genealogické vysetrent,
sestaveni minimalné
trigeneracniho rodokmenu

+ Etnické informace
- Konsanquinita
* Nonpaternita



Cil genetického poradenstvi

Stanovit presnou klinickou diagnosu

a na jejim zdkladé vyslovit pro danou

rodinu genetickou prognosu se vsemi
dusledky



Chromosomy




Cytogenetické vySetreni

* Karyotyp
zdrava zena 46, XX
zdravy muz 46,XY

» Patologicky nalez
vrozené chromosomové aberace
ziskané chromososmoé aberace
(onkocytogenetika)



Normalni muzsky karyotyp - G pruhy
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Molekularné genetické vysetreni

* Monogenné dédicna onemocnéni

+ Detekce mutaci na trovni DNA-RNA- prima
analyza

+ Segregace patologie v rodiné - neprima
analyza

+ Submikroskopické zmény na chromosomech
* Onkogeneticka vySetreni

- DNA/RNA analyza, CHG, HR-CGH, array CGH



Genetické pracoviste

* Geneticka poradna - ambulance

* Laboratore cytogenetické
(prenatalni, postnatalni, molekularne
cytogenetické, onkocytogenetické)

* Laboratore DNA/RNA diagnostiky
(monogenné podminéna onemocneéni,
onkogenetika, identifikace jedincu..)



Geneticka onemocneni
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Monogenné podminené nemoci
Mitochondrialni choroby

Polygenné a multifaktorialne dedicna
onemochneni



http://www.rozstep.estranky.cz/

Zastoupeni genetickych chorob a
vyvojovych vad podle etiologie

*+ 0,6 7% populace ma vrozenou chromosomovou
aberaci

+ incidence vaznych monogenné podminénych
chorob odhadnuta na 0,36% u Zivé narozenych

novorozencu (studie na 1 000 000 déti), méné
nez 10% se manisfestuje po puberté

* az 80 % populace onemocni do konce zivota
multifaktorialné podminénou chorobou (geneticka
predispozice + vliv zevniho prostredi)



Pacienti genetické poradny

+ Zemreli, jiz nezijici
Clenové rodin

* Dospeli

» Téhotné zeny

* Plody- budouci déti
+ Deti

* Partneri planujici
rodicovstvi



Pacienti genetickych poraden

* rodiny s vyskytem dédicného onemocnént,
chromosomové aberace, vyvojové vady

+ pary lécené pro poruchy reprodukce

- téhotné Zeny se zvySenym rizikem
postizeni plodu

+ pribuzenské pary

+ osoby se zvySenym rizikem indukovanych
mutaci (vliv zevniho prostredi)

» darci gamet

- pacienti s onkologickym onemocnénim



D

eti
S vrozenymi vyvojovymi vadami a
jejich rodiny

+ s podezrenim Ci potvrzenim

dedicné choroby a jejich rodiny

* s podezrenim nebo potvrzenou

dediénou poruchou metabolismu a
jejich rodiny

+ s podezrenim na vrozenou

chromosomadlni aberaci (atypicka
vizdz, vyvojove vady,
neprospivani, predcasny porod)



- déti s predcasnou
Ci opozdénou
pubertou

+ déti s vyvojovymi
vadami genitalu

- déti pro nahradni
rodinnou péci (z
kojeneckého
ustavu)



Déti a dospéli pacienti

+ s psychomotorickou retardaci
- s malym nebo nadmérnym rustem

* rodiny s vyskytem onkologického
onemocnéni u ditéte nebo pri
opakovaném vyskytu
onkologického onemocnéni

v rodiné



Dospéli pacienti

+ pribuzenské pary

+ osoby dlouhodobé exponované
Skodlivinam zevniho prostredi

- transsexualové

* partneri |éceni pro neplodnost
a partneri s opakovanymi
spontdnnimi potraty

» darci spermii a darkyné vajicek



Téhotné zeny

+ s positivni rodinnou
anamnézou (neplodnost,
opakované potraty, dédicna
onemocnéni, vyvojové vady)

* S nepriznivou anamnézou

v téhotenstvi (dlouhodobé
onemocnéni, léky v
tehotenstvi, akutni
onemocnéni v pocatku
téhotenstvi - teploty, Iéky,
rtg vysetreni, CT, ockovani,
navykové latky...)



Téhotné zeny
» s patologickym nalezem

v biochemickém

screeningu

+ s patologickym UZ
nalezem u plodu- vyvojova
vada u plodu

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



Postup pri vysSetreni v genetické
poradné

» Konzultace
* Klinicko-genetické vysSetreni
+ Informovany souhlas

* Navrh a zahajeni laboratornich genetickych
vySetreni - odbér krve vétsinou staci

* DalSi odborna vysetreni
- Shromazdéni vysledku a dokumentace
+ Geneticka progndza



Genetické poradenstvi
geneticka prognéza

- Povaha a dusledky postizeni

+ Riziko opakovani onemocnéni v rodiné

* Moznost dalSiho vySetreni nyni nebo v budoucnu
* Moznosti dalSich vysetreni pred graviditou nebo
v téhotenstvi - prenatalni vySetreni

- Doporuéeni sledovani a |ééby u specialistt

+ Informace a kontakty na svépomocné
organizace, specializovana pracovisté a instituce



Genetické poradenstvi

+ Zakladni ulohou genetického
poradenstvi je poskytnout pacientim
s geneticky podminénym onemocnénim,
pripadné jejich pribuznym, dostatek
informaci o charakteru dédi¢né
choroby, o jejim dalSim prubéhu,
moznostech |écby a o vysSi rizika
opakovaného vyskytu u dalSich
pribuznych.



Vnimani a hodnoceni
genetického rizika a genetické

prognosy je zcela individualni



Vnimani genetického rizika je ovlivnéno

» osobnimi zkuSenostmi

* charakterem

* touhou po diteti

+ poctem zdravych déti v rodiné

* moznostmi prenatalni diagnostiky



Dedicna onemocneéeni

» Vyrovnani se s dédicnym onemocnénim
- Porozuméni povaze a dusledkim nemoci

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

* Nedirektivni pristup



Hlavnim cilem genetické konzultace je
pomoci rodine porozumeét a vyrovnat se
s genetickym onemocnénim,

ale ne redukovat vyskyt geneticky
podminénych onemocnéni v populacil



Rozhodnuti rodiny neni

okamzité a definitivni.

Genetik nerika,
jak by se rodina méla rozhodnout,
ale jak se muze rozhodnout !l



Rodina si vybira
z nabidky moznych
postupu a vySetreni

dle vlastnich etickych kritérii.



Genetik pomdha rodiné
jejich rozhodnuti a prani,
v souladu s platnymi
pravnimi predpisy,

realizovat.



Prevence v |ékarské genetice

- Primarni

- Sekundarni



Primarni genetickd prevence

* Preventivni postupy, které
muZeme nabidnout pred
(optimalné planovanou)
graviditou



Primarni genetickd prevence

* Reprodukce v optimalnim véku

+ Prevence spontannich a indukovanych mutaci

» Ockovani proti zardénkam

+ Prevence infekci

+ Prekoncepcni a perikoncepcni péce

+ Vitaminova prevence velkych rozstépovych vad

* Prekoncepcni konzultace oSetrujiciho Iékare,
pripadné specialisty

+ Vysetreni ziskanych chromosomovych aberaci

+ Kontracepce, sterilizace, adopce, darcovstvi
gamet



Sekunddrni geneticka prevence

* Postupy v gravidite
* Prenatalni diagnostika
* Postnatalni diagnostika



Prevence sekundarni

» v€asna diagnostika postizeného plodu
+ prenatdlni diagnostika

» preimplantacni diagnostika

- predcasné ukonceni téhotenstvi

- zabrana klinické manifestace deédiéného
onemocnéni v predklinickem obdobi

- presymptomaticky screening
» genetické poradenstvi



Zakladni pojmy

+ Genotyp
* Fenotyp
- Syndrom

- Sekvence

- Malformace
- Disrupce

- Deformace
- Sekvence



Genotyp

Soubor vsech genu
v genomu



Fenotyp

Zjistitelny projev jednoho nebo vice gent



Syndromologie

+ Syndrom je soubor charakteristickych
priznaku u daného postizeni. Pri jeho vzniku
miZe mit vliv jeden nebo vice geni.

+ V genetice stanovujeme casto diagnosu a

prognosu na zakladé zjevnych odchylek od
normy - stigmat, aniz je zndma etiologie

postizeni.



Degenerativni stigmata

» Drobné odchylky od normy,
které se izolované vyskytuji
v normadlni populaci i u zcela
zdravych jedincu, ale vidy
jsou pro genetika znakem,
kteremu je treba vénovat
pozornost a vSimat si
predevsim jejich
mnohocetneho vyskytu u
jednotlivce pripadne
kombinace s dalSimi
zdravotnimi problémy.



