Lékarska genetika

Renata Gaillyova



vysledky svych
vyzkumu

s kfizenim
rostlin






* Lékarska genetika se vénuje jejich m
socialnim a psychologickym aspektu

jako ve vsech ostatnich oblastech me Y
é genetice je zasadni stanovit spravnou
oskytnout vhodnou pédci.

ovat nejen pomoc postizenému jedinci,
y,kteri by méli porozumet povaze a
chéni.



etika

e Je-li choroba dédicn3, pristupuje dal
informovat ostatni cleny rodiny o jej
a 0 moznostech, jak toto riziko modi

specifickym znakem genetické cho
vyskytovat se v rodiné opakovane, je
rysem lékarské genetiky - genetického
jeho zaméreni nejen na puvodniho
ké na cleny pacientovy rodiny, a to
é i budouci.



acovis

a - ambulance

* Laboratore cytogenetické
tnatalni, molekularne cytogene
ogenetické)

A/RNA diagnostiky (monogenné
mocnéni, onkogenetika,

cu..)
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* Monogenné podminéné nemoci

chondrialni choroby

multifaktorialné — komplexne
ochéni



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

vzachym onemochénim a jejich rodin
ve velmi tézké zivotni situaci.

iagnostika téchto onemocnéni vyzad
y a pro raritni vyskyt choroby muz
ika trvat nékolik mésicu i nékdy i let.

nym problémem je, ze na mnoha vzacna
tim neexistuje ucinny lék.

na onemocnéni jsou léky obvykle



em

ytem dédicného one
chromosomové aberace, vyvojové

e pary lécené pro poruchy reproduk

ehotné zeny se zvysenym rizikem p
zenské pary

zvysenym rizikem indukovanych mutaci
o prostredi)

ogickym onemocnénim



zult
ni info

e Osobni anamnesa
* Rodinna anamnesa

alogické vysetreni,
I minimalne
iho rodokmenu



é vys

* Somatické odchylky - stigmatiza
* Vrozené vyvojoveé vady
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* Karyotyp
zdrava zena 46,XX

osomoveé aberace
smoé aberace



an korigovali pocet c
v somatickych bunkach c¢lovéka na 46
(vizualizace chromosomu, colchicin +

Lejeune a spol.- popsana 1.trisomi



1 NA - svycarsky

Friedrich Miescher vyizoloval DNA z bil

krvinek. Nedarilo se vsak vytvorit dosta

cisty vzorek na to, aby DNA mohla byt d
ana.

vojsroubovité struktury DNA
byl verejné publikovan
LJamesem Watsonem a



otvrzeni klinick
molekularni Grovni, pripadné potvrz
patologické alely v rodiné

rediktivni (presymptomatické) testov
nim nastupem klinickych priznakd,

| testy /Preimplantacni geneticka vysetreni



ptomatické nebo prediktivni geneticke
i rodinnych prislusniku

o preimplantacni genetické vysetreni



tika

lagnosy (ve spo

* Potvrzeni klinické diagnosy na ,,molekular
cytogenetickda, analyza DNA)

Geneticka progndza pro rodinu:

iziko opakovani stejné nemoci v rodiné?!
Kibuzni maji riziko opakovani stejné nemo

buznym muiiZzeme doporudit genetické poradenstvi

ysetreni?

iziko opakovani nemoci v rodiné? Jak?

p — nabizime rodiné moznosti vysetreni

a, genetik informuje a pomaha realizovat



iImplementation of e
screening, EJHG 2016

300 vaznych AR a XR nemoci s mirn
mi symptomy

ze 100 mohou mit riziko 25 % (resp. 50%
se muze narodit s nékterou z téchto
cnych nemoci



netik

etické konzu
rodiné porozumet a vyrovnat
s genetickym onemocnénim.

rska genetika muze nabidnout ivni
které mohou snizit riziko narozeni

neticky podminénym onemocnénim.

eme zasahnout az v prevenci
vyskytu onemocnéni v rodiné, ale
tak.



