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Lékarska genetika

Lékarska genetika se zabyva diagnostikou dédiénych
chorob

Lékarska genetika se vénuje jejich medicinskym, ale i
socialnim a psychologickym aspekttiim.

Stejné jako ve vsech ostatnich oblastech mediciny
i v Iékarské genetice je zasadni stanovit spravnou
diagndzu a poskytnout vhodnou pédci.

Péce musi zahrnovat nejen pomoc postizenému jedinci,
ale i ¢clenum rodiny,kteri by méli porozumét povaze a
dusledkiim onemocnéni.



Lékarska genetika
Genetické poradenstvi

* Jako je specifickym znakem genetické choroby jeji
tendence se vyskytovat v rodiné opakované, je
specifickym rysem genetického poradenstvi jeho
zameéreni nejen na puvodniho pacienta, ale také

na cleny pacientovy rodiny, a to soucasné i
budouci.

e Je-li choroba deédi¢na, pristupuje dalsi rozmeér:
potreba informovat ostatni cleny rodiny o jejich
riziku a o moznostech, jak toto riziko modifikovat.



Genetické poradenstvi

Kombinuje stanoveni rizik s psychologickou
a edukacni ¢innosti.

Vyvinulo se v novou zdravotnickou profesi.

Vénuje se péci o pacienty s geneticky podminénym
onemocnénim a jejich rodiny.

Kromé primého kontaktu s pacienty zajistuji klinicti
genetici potrebnou laboratorni diagnostiku,
identifikuji pacienty/pfibuzné pacientt, u kterych
je zvyseneé riziko vzniku nebo prenosu geneticky
podminéného onemocnéni.



Genetické poradenstvi

Podezreni na onemocnéni — stanoveni diagnozy — sdéleni
diagnodzy

Diagnostické testovani

Prediktivni testovani
Presymptomatické testovani

Pravo védeét a pravo nevédét

Pravo sdélit a pravo nesdélit
Nevyzadané - nahodné nalezy
Testovani deéeti

Prenatalni screening

Prenatalni diagnostika
Preimplantacni geneticka diagnostika
Novorozenecky screening



Lékarska genetika
Genetické poradenstvi

Nedirektivni postup

Nabidnout rodiné moznosti

Poskytnout maximum informaci

Postup voli rodina, genetik jej pomaha realizovat
Respektovani prani rodiny

Prosazujeme zajem jednotlivce a jeho rodiny,
nikoli zajem spolecnosti

Zakaz diskriminace

Legislativa

Doporucené postupy



Vzacna onemocnheéni

Vzacné onemocnéni je definovano frekvenci v populaci
mensi nez 5 pacientt na 10 000 zdravych. Pacienti se
vzacnym onemocnénim a jejich rodiny se casto nachazeji
ve velmi tezkeé zivotni situaci.

Diagnostika techto onemocnéni vyzaduje specializované
postupy a pro raritni vyskyt choroby muze spravna
diagnostika trvat nékolik mésict i nékdy i let.

Dalsim zavaznym problémem je, ze na mnoha vzacna
onemocnéni zatim neexistuje ucinny lék.

Pro lécCitelna vzacna onemocnéni jsou léky obvykle
extrémne drahé.



Vzacha onemocnheéni

Postihuje méneé nez 5 osob z kazdych 10 000
(1:2000)

v 50% postihuje deti

v 80% ma geneticky zaklad

Vyznamneé ovlivnuji délku a kvalitu zivota
Neexistuje obvykle ucinna moznost lécby
Casto opozdéna diagndza

Spatna informovanost pacientt i Iékart
Socialni vytésnéni



Proc véasné genetické poradenstvi ?

Stanovit presnou klinickou diagnosu (ve spolupraci s
dalsimi odborniky)

Klinickou diagnosu potvrdit na ,molekularni drovni“

Na zakladé vysledku genetickych vysetieni vyslovit
pro rodinu genetickou prognosu se vsemi dusledky -
specifikovat riziko opakovani nemoci v rodiné?!

Oznacit pribuzné v riziku, kterym doporucime
genetické poradenstvi a genetické vysetreni



Stanoveni — potvrzeni klinické diagnosy
Testovani diagnostické

* Potvrzeni klinické diagnosy na molekularni
urovni



Stanoveni — potvrzeni klinické diagnosy

Genetické poradenstvi

specifikace navrhovaného laboratorniho vysetreni
moznosti/limity

rozsah

nevyzadané nalezy

prospéch pro pacienta

nevyhody pro pacienta

prospéch/negativni dopady pro pribuzné — moznosti jejich informovani

Vysetieni je provedeno jen se souhlasen — na prani — pacienta
Informovany souhlas

Souhlas s dalsim nakladanim s biologickym materialem — DNA banka
Souhlas s poskytnutim informace o vysledku vysetreni

Sdéleni vysledku — konzultace s klinickym genetikem

Doporuceni pro vysetreni pribuznych



Stanoveni — potvrzeni klinické diagnosy

Potvrzeni klinické diagnosy na molekularni
arovni

Sdéleni vysledku

Sdéleni vysledku resp. potreby vysetreni
pribuznym muze byt problém

Testovani zemrelého



Vyhledavani zdravych prenasecu

Prevence rodinna

Nutno sdélit pribuznym dlivod vysetreni
Sdéleni musi byt od pribuznych nikoli od Iékare
genetika, ten vysetreni urcitym pribuznym
doporucuje

Zabrana opakovaného vyskytu onemocnéni v
rodine



Presymptomatické/prediktivni testovani

e Zdravi nosici

* Choroby s pozdnim nastupem priznaku

e Hereditarni nadorova onemocneéeni



Presymptomatické/prediktivni testovani

Onemocnéni se projevi obvykle ve strednim
véku

Lécba je mozna

Lécba neni mozna

Prevence je mozna

Prevence neni mozna

Informace pro potomky

Informace pro dalsi pribuzné



Presymptomatické/prediktivni testovani

Protokolarni postupy

Opakované konzultace, psychologicka a
psychiatricka vysetreni event. dalsi odborna
vysetreni

Nabidka otazek

Proc chci podstoupit test?

K cemu mi vysledek bude prospésny?



Presymptomatické testovani

Klicovy problém:
diagndza vs terapie

Postoje a motivace zadatele o test:

Vim, co chci védét?

Proc to chci védét a proc pravé ted?

Pro a proti testu.

Co chci a mohu zménit podle vysledku testu?
Kdo mi pomuze?




Presymptomatické testovani

Je nova informace obohacuijici €i
destruktivni ?

Oddalené dopady testu nelze odhadnout!



Etické normy presymptomatického testovani
Onemocnéni s nastupem v dospélosti

*Dobrovolnost (pisemny pouceny souhlas)
*Protokolarni postup

*Testovani asymptomatomatickych nezletilych je
nepripustné

*Davérnost (zabranéni diskriminace)
*Prenatalni test jen u plodu nositele mutace
*Preimplantacni geneticka diagnostika

*Protokol je vhodny i u pocatecniho stadia HN
*Funkce svépomocné organizace



Hereditarni nadorova onemocneéeni
Problémy

Etické aspekty
vzniku nadoru neumime zabranit
u nosicl celozZivotni riziko vysoké

u nékterych typu prevence obtizna
Moznost prenatalniho vysetreni — ukonceni gravidity?
Preimplantacni geneticka diagnostika — umeélé oplodnéni



Hereditarni nadorova onemocnheéni
Problémy

Psychologické aspekty
vyrovnani se s vysokym rizikem

rozdéleni rodiny na zdravé versus nemocné, nosice
mutace versus nenosice

50% riziko prenosu na déti

Pocity viny



Hereditarni nadorova onemocnheéni
Problémy

e Socialni aspekty

* riziko diskriminace napf. komercnich pojistoven,
zamestnavatele

* nizka informovanost Iékarské verejnosti



Vyhledavani zdravych prenasecu
Autosomalné recesivné dédicna onemocnéni

Onemocneéni se projevi u nosice dvou mutaci

Riziko pro sourozence i sourozence rodice pacienta, Ze je nosicem
dispozice — jedné mutace je 50%

Riziko onemocnéni pro dalsi dité rodicli je 25%

X- recesivné vazana onemocneéni

Onemocnéni vétsinou u chlapcti

Matka obvykle prenasecka

Dalsi zeny prenasecky v rodiné

Riziko pro potomky zeny prenasecky — onemocnéni syna 50%,
prenasecstvi dcery 50%

Balancované vrozené chromosomové aberace

80% de novo, 20% zdédéna

Vznik nebalancované aberace u potomki cca 5-20%



Prenatalni vysetreni

Prenatalni screeningova vysetreni

Cilené prenatalni vysetreni

Preimplantacni geneticky screening

Preimplantacni geneticka diagnostika



Prenatalni vysetreni

Vysetreni jsou zcela dobrovolna, maji své moznosti a
limity

Prenatalni screening je zameéreny pouze na urcita —
casta onemocnéni, neodhali vSechna onemocnéni

Cilena prenatalni diagnostika zamérena na urcité
onemocneéni, které se v rodineé jiz vyskytlo nebo pro
které je riziko u plodu na zakladé predchoziho
screeningového vysetreni zvyseno

V tehotenstvi onemocnéni u plodu odhalime, ale
nevylécime

Moznost v téhotenstvi pokracovat nebo téhotenstvi
ukoncit

Presto muize byt informace pro rodinu a pro dité do
budoucna velmi dulezita

Cnivani kamnlilkaci narnd na cnacialiZzovanam nracavvicEn



Preimplantacni genetické testovani - aneuploidie

* Vyhledavani vrozenych chromosomovych aberaci
u embrya

* Riziko je obvykle nizké — ndhodné

» Zlepseni nadéje na otéhotnéni a donoseni tehotenstvi
* Vysoka spolehlivost vysetreni cca 98-99%

e Urcita pravdépodobnost otéhotnéni

* Financni narocnost

* Snizuje potrebu nabizet invazivni prenatalni vysetreni v
téhotesntvi

* Snizuje riziko nutnosti rozhodovani se
o ukonceni gravidity

* Nutnost umélého oplodnéni



Preimplantacni genetické testovani — monogenni
choroby

* Diagnostika cilena na onemocnéni v rodiné s vysokym
genetickym rizikem

* Asistovana reprodukce i pro pary bez reprodukcnich potizi
* Vysoka spolehlivost vysetreni cca 98-99%
* Urcita pravdépodobnost otehotnéni

* V tehotenstvi doporuceno ovéreni - prenatalnim
vysetreni (z choria nebo plodové vody)

e Vyznamné snizuje riziko nutnosti rozhodovani se o
ukonceni gravidity

* Nutnost umélého oplodnéni



Novorozenecky screening

* \Vysetreni celoplosné — vsichni novorozenci

* \Vysetreni dobrovolné

o Zachyt onemocnéni, kdy pri véasné |écbé muzeme casto
zabranit projeviim nemoci, priznivé jeji vyvoj ovlivnit nebo
alespon nabidnout prevenci opakovaného vyskytu nemoci u
dalSich déti

* Falesné negativni nalez
* Falesné positivni nalez
e Stres pro rodice

* Souhlas rodicu, likvidace
karticek...Veéstniky MZ




novorozenecky

Interpretace nalezu screening

falesné



Legislativa

Zakon 372/2011

Zakon o zdravotnich sluzbach a podminkach

jejich poskytovani (zakon o zdravotnich
sluzbach)

Zakon 373/2011
Zakon o specifickych zdravotnich sluzbach

Umluva o lidskych pravech a biomediciné z
roku 1996 (96/2006 Sb.)



Proc genetické poradenstvi?

Protoze nam to rika zakon.

zakon 373/2011 - oddil 6 - Geneticka vysetieni
Genetické vysetreni lze nabizet nebo provést pacientovi pouze

a) po podani informace o jeho ucelu, povaze a dopadu na zdravi,
véetné zdravi budoucich generaci, a o rizicich neocekavanych
nalezu pro pacienta a geneticky pribuzné osoby a

b) na zakladé jeho pisemného souhlasu nebo pisemného souhlasu
zakonného zastupce pacienta.

* V pripadé, ze z vysledku genetického vysetreni vyplyva
diagnosticky zaver, podle néhoz lze predpokladat dopad
na zdravi pacienta, vcetné budoucich generaci, nebo na zdravi
geneticky pribuznych osob, doporuci poskytovatel pacientovi
a dotcené geneticky pribuzné osobé poskytnuti genetického
poradenstvi lékarem se specializovanou zpusobilosti v oboru
léekarska genetika, a to pred a po vysetreni.




Zasady komunikace v mediciné

§ 51

Zachovani milcenlivosti v souvislosti se zdravotnimi
sluzbami

§ 71

Soucinnost Ministerstva vnitra, Policie Ceské
republiky, Ceského statistického uradu a
ministerstva pri poskytovani udaju ze zakladnich
registri a dalsich informacnich systému verejné
spravy



Nové metody,
moznosti a limity v lékarské genetice

Rozvoj novych metod - rychlych a stale presnéjsich
Interpretace vysledku ???

Nevyzadané nalezy

Nahodné nalezy

Nejasné nalezy

Neinvazivni prenatalni diagnostika — vysetreni fetalni DNA v krvi matky
Diagnostika potvrzena na mol. urovni - cesta ke kauzalni terapii
Specializovana centra pro vzacna onemocnéni

Spoluprace s organizacemi sdruzujicimi pacienty

Centrum provazeni

Financni naklady



Moznosti genetickych vysetreni

Rozvoj metod molekularni biologie vyuzivany v mediciné je
v poslednich letech bourlivy.

Pokroky v molekularni genetice poskytuji nové zpusoby
detekce zmén v genech.

Soucasti rutinni diagnostiky jsou vedle metod klasické
cytogenetiky metody molekularné cytogenetické a metody
analyzujici nukleové kyseliny.

Sekvencni varianty ve stejném genu mohou vést k riznym
klinickym projeviim, naopak stejné klinické projevy mohou
byt zplUsobeny sekvencnimi variantami v riznych genech.
Zkoumani se rozsiruje od analyzy sekvence jednotlivych genu
spojovanych s geneticky podminénou nemoci k novym
postupum jako sekvenovani nové, pristi event. treti generace.



Standards and guidelines for the interpretation of sequence
variants: a joint consensus recommendation of the
American College of Medical Genetics and Genomics and
the Association for Molecular Pathology

MUTACE

VARIANTY

* benigni

« potencialné benigni

* nejasného vyznamu

« potencialné patogenni
« patogenni

predikcnich programy SIFT a PolyPhen2 a PON-P2,
NetGeneZz,

Human Splicing Finder a GeneSplicer

3D modely znamych proteinovych struktur



Moznosti genetickych vysetreni

Velké mnozstvi sekvencnich variant genomu je treba
zpracovat a spravné interpretovat.

Je treba zvazit, jaky vyznam dopad mohou mit informace
ziskané modernimi diagnostickymi postupy v lékarské
genetice pro pacienta, pro jeho odborného lékare, pro
klinického genetika a genetické poradenstvi, pro
molekularniho biologa.

Co referovat?
(klinickému genetikovi, lékari specialistovi, pacientovi)

Vystupem je minimalne pét kategorii sekvencnich variant

Dalsi rozliseni je treba zaradit u nemoci s neuplnou
penetranci



Moznosti genetickych vysetreni - legislativa

,Pokud Ize z genetického laboratorniho vysetreni
predpokladat diagnosticky zaver, podle néhoz Ize ocekavat
zavazny medicinsky dopad na zdravi embrya, plodu nebo
vysetrované osoby, vcetné budoucich generaci, nebo na
zdravi jejich geneticky pribuznych osob, poskytovatel vzdy
doporuci genetické poradenstvi lekarem se
specializovanou zpusobilosti v oboru lékarska genetika, a
to pred a po vysetreni. Genetické poradenstvi podle véety
prvni poskytovatel doporuci rodicim embrya nebo plodu,
zakonnému zastupci nebo opatrovnikovi vysetrované
osoby, vysetrované osobé a dotcenym geneticky
pribuznym osobam.

Zakon o specifickych zdravotnich sluzbach 373/2011 v akt.
znéni, oddil 6, §28.



Moznosti genetickych vysetreni

Moderni diagnostické postupy umoznuji paralelni analyzu skupiny
pacientl a desitek nebo stovek gent, pripadné analyzu celoexomovou
Ci celogenomovou.

Nové typy genetickych vysetreni lze vyuzit pro diagnostiku tzv.
heterogennich skupin onemocneéni, kdy klinicky obraz nemoci u
pacienta muize byt spojen s patogennimi sekvencnimi variantami ve
vice genech nebo pro diagnostiku extrémné vzacnych nemaoci.

S rozvojem novych postupli molekularni biologie vyuzivanych

v diagnostice dédicnych chorob je treba se vyrovnat také s novymi
skutecnostmi, které provazeji interpretaci ziskaného obrovského
mnozstvi dat

Zavér neni vzdy jednoznacny, vyzaduje dalsi ,,in silico” analyzy, funkcni
testy ziskanych dat a tedy i spolupraci s odborniky v oblasti
bioinformatiky



Moznosti genetickych vysetreni

Zarazeni jednotlivych variant nemusi byt trvalé, je spojeno se
stupném aktuadlnich znalosti v dané oblasti.

Klinické vyuziti téchto dat je postupné a mnohem pomale;jsi a
muzZe se v pribéhu ¢asu ménit.

To vede k nutnosti opakovanych analyz jiz drive feSenych
diagnostik a jejich aktualizace ve svétle novych poznatkd

a klade dalsi nemalé naroky na lékare vSch oboru i klinické
genetiky, molekularni biology a bioinformatiky.

V tomto sméru musi byt informovani nejen osetrujici lékafri
pacienta, ale i pacient a jeho rodina.

Diagnosticky proces tedy nemusi byt jednorazovou zalezitosti,
muzZe se jednat o proces dlouhodoby,
ktery v priibéhu ¢asu mtize vydat i rozporupliné vysledky.



Syndrom fragilniho X chromozomu

0

| € ‘

4

Syndrom fragilniho chromozomu X je zpusoben ve vétsiné
pripadd dynamickou mutaci - expanzi trinukleotidii CGG nad
200 opakovani

v 5°- neprekladané ¢asti genu FMR1 lokalizovaném v oblasti
Xqg27.3.

Nasledna abnormalni hypermetylace promotorové oblasti



Cysticka fibrosa

cca 2000 variant CFTR genu , nekteré jsou populacne
ifické, éastéjsi ientti v C

Varianta Frekvence v CR v %
F508del 70,7
CFTRdele2,3(21kb) 6,4

G551D 3,7

N1303K 2,8

G542X 2,1

1898+1 GtoA 2,0

2143delT 1,1

R347P 0,74

W1282X 0,6




Epidermlysis bullosa

4 zakladni typy — simplex, dystroficka, junkéni,
Kebner syndrom

cca 30 podtypu
Privatni sekvencni varianty

Vysetreni panelu 18 genu spojovanych se vSemi
typy EB
COL7A1, KRT5, KRT14, DSP, DST, JUP, PKP1,

EXPH5, TGMS5, PLEC, COL17A1, LAMAS3, LAMBS3,
LAMC2, ITGAG6, ITGB4, ITGA3, FERMT1



Moznosti genetickych vysetreni

e Sekvencni varianty ve stejném genu mohou vést k riznym
klinickym projeviim, naopak stejné klinické projevy mohou
byt zplUsobeny sekvencnimi variantami v rtiiznych genech.

* Geneticky podminéna onemocnéni casto patri k tem, ktera
nejen vyznamne ovlivauji kvalitu zivota, ale mohou vyrazné
zkracovat i délku zivota, mohou byt pricinou umrti detskych
pacientu.

* Jasna korelace genotyp — fenotyp je prinosem pro
poradenstvi v rodiné nejen v pritomnosti, ale ma vyrazny
presah i do budoucnosti a muze ovlivnit reprodukéni
rozhodovani.



Nahodné a neocekavané nalezy

* V ramci genetického poradenstvi pred laboratornim
genetickym vysetrenim musi byt nyni diskutovana moznost
nahodného zjisténi dispozice ke geneticky podminénym
onemocnénim — nadhodné nebo neocekavané nalezy, které se
mohou vyskytnout predevsim u analyzy panell genu a
celogenomovych vysetreni s vyuzivanim metod sekvenace
nové generace nebo v molekularni cytogenetice napr.
metody array-CGH

* Tyto nalezy nemusi souviset s onemocnénim, které se
primarné v rodiné vysetruje, ale mohou mit i zavazny dopad
na zdravotni stav nositele této dispozice



Nahodné a neocekavané nalezy

* Pacienti/ zakonni zastupci - rodice ditéte by méli mit
v ramci genetického poradenstvi moznost
rozhodnout se jesté pred zapocetim genetického
testovani, zda chtéji byt s takovymi nalezy viibec
seznameni nebo za jakych podminek o tomto nalezu
maji byt selektivneé informovani ze strany
zdravotnikd.

* Nahodné nebo neocekavané nalezy by mély byt
vzdy komunikovany v ramci genetického
poradenstvi vysledkl genetického vysetieni po
provedeni testovani.



DNA banka

* Slouzi k uchovani biologického materialu, ktery bude mozno
vyuzit v pripadé zavedeni novych metodik, postupu ci
vySetreni u riznych dédicnych onemocnéni

* lzolace a ulozeni DNA v DNA bance se souhlasem pacienta
nebo rodiny umozniuje zachovani vzacného materialu,
ktery v budoucnu miiZze umoznit rodinam vyuzit diagnostické,
presymptomatické Ci prenatalni vysetreni



Zmeny v genetice
Otazniky v hlave klinického genetika

Stanoveni spravné — suspektni diagnosy

- N |

Potvrzeni diagnosy SN

Patogenni sekvencni varianty (kauzalni mutace) vs. varianty nejasného
vyznamu a polymorfismy — interpretace vysledkt laboratornich
vysetreni

Korelace genotyp vs. fenotyp

Zmény v klinickém obrazu v prabéhu ¢asu (majitel dvou mutaci v CFTR
genu s negativnim potnim testem v novorozeneckém véku...CF pacient
ve 4 letech — CF like,)

Prevalence nemoci — Castéjsi nebo vzacnéjsi (APSS, CF...)
Prenatalni - preventivni — prediktivni — presymptomatické estovani...
Nové poznatky, nové metody, nové zakony, nova pravidia...



Zmeny v genetice
Otazniky v hlave klinického genetika

Moznost testovat — povinnost testovat
Svobodny informovany souhlas
Vyuziti — Zneuziti

Legislativa

Financni naroc¢nost

Spoluprace klinickych genetiku
a molekularnich biologt

Interdisciplinarni spoluprace
Mezinarodni spoluprace fﬁl,
Spoluprace s organizacemi pacientt Q? s

jdeme spolecné

www.jdemespolecne.cz



Péce /Diagnostika / Prevence / Lécba

Stale jeste je vyraznéjsi dopad genetickych analyz pro
objasnéni etiologie, progndzy a pro genetické poradenstvi
v rodiné (diagnostika a prevence).

Méne, nikoli vsak nevyznamné, se vysledky genetickych
testu odrazi primo v cilené personalizované terapii
pacientl s geneticky podminénymi nemocemi (Iécba).

\Le 4]

Nelécime nemoc, ale pacienta, ktery ma unikatni pricinu
nemoci.

U dédicnych onemocnéni je treba vzdy zvazit i etické
aspekty spojené s touto problematikou — prenatalni a
nreimplantacni eeneticka diagnostika.



Zasady komunikace v mediciné

Zakon (372/11) - § 31

» zajistit, aby byl pacient srozumitelnym zplisobem v dostatecném rozsahu
informovan o svém zdravotnim stavu a o navrzeném individudlnim lécebném
postupu a vsech jeho zménach (dale jen ,informace o zdravotnim stavu“),

* (2) Informace o zdravotnim stavu podle odstavce 1 obsahuje udaje o

VYyVOji,

b) Gcelu, povaze, pfedpokladaném prinosu, moznych dusledcich a rizicich
navrhovanych zdravotnich sluzeb, véetné jednotlivych zdravotnich vykont,

c) jinych moznostech poskytnuti zdravotnich sluzeb, jejich vhodnosti, pfinosech
a rizicich pro pacienta,

d) dalsi potrebné léche,

e) omezenich a doporucenich ve zplsobu Zivota s ohledem na zdravotni stav a
f) moznosti

1. vzdat se podani informace o zdravotnim stavu podle § 32 a

2. urcit osoby podle § 32 a 33 nebo vyslovit zakaz o podavani informaci o
zdravotnim stavu podle § 33.
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Zékon 372/11 - § 32

(1) Pacient se mizZe vzdat podani informace o svém zdravotnim stavu, popripadé miiZe
urcit, které osobé ma byt poddna. Zaznam o vzdani se podadni informace o zdravotnim
stavu a urceni osoby, ktere ma byt informace o zdravotnim stavu podana, je soucasti
zdravotnické dokumentace vedené o pacientovi; zaznam podepiSe pacient a zdravotnicky
pracovnik. K vzdani se podadni informace o zdravotnim stavu se neprihlizi, jde-li o
informaci, Ze pacient trpi infekéni nemoci nebo jinou nemoci, v souvislosti s niz muze
ohrozit zdravi nebo Zivot jinych osob.

(2) Informace o nepriznivé diagnéze nebo prognéze zdravotniho stavu pacienta miZe byt
v nezbytné nutném rozsahu a po dobu nezbytné nutnou zadrZena, Ize-li diivodné
predpoklddat, Ze by jeji podani mohlo pacientovi zplisobit zdvaZnou Gjmu na zdravi.
Podle véty prvni nelze postupovat v pripadé, kdy

a) informace o uréité nemoci nebo predispozici k ni je jedinym zplsobem, jak pacientovi
umoZnit podniknout preventivni opatreni nebo podstoupit véasnou lécbu,

b) zdravotni stav pacienta predstavuje riziko pro jeho okoli,

c) pacient zada vyslovné o presnou a pravdivou informaci, aby si mohl zajistit osobni
zdleZitosti.

(3) Poskytovatel miZe v nezbytném rozsahu zadrZet informaci o zdravotnim stavu
nezletileho pacienta jeho zdkonnému zdstupci, péstounovi nebo jine pelujici osobé v
pripadé podezreni, Ze se tato osoba podili na zneuzivani nebo tyrani nebo ohrozovani
zdravého vyvoje tohoto nezletilého pacienta, lze-li predpokladat, Ze poskytnutim této
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Informace o zdravotnim stavu je pacientovi sdélena pfi prijeti
do péce a dale vzdy, je-li to s ohledem na poskytované
zdravotni sluzby nebo zdravotni stav pacienta dcelné.

oSetrujici zdravotnicky pracovnik provede do zdravotnické
dokumentace zaznam o tom, Ze byla informace podana.

Informace o zdravotnim stavu se nepodd pacientovi, ktery v
dusledku svého zdravotniho stavu neni schopen poskytované
informace vibec vnimat.

(5) Jde-li o nezlehleho pacienta nebo pacienta zbaveného
zpusobilosti k pravnim tkondm, prdvo na informace o
zdravotnim stavu a pravo kldst otdzky ndlezi zdkonnému
zdastupci pacienta a pacientovi, je-li k takovému tdkonu
primérene rozumové a volné vyspély.

(6) Jestlize to zdravofm stav nebo povaha onemochéni
pacienta vyZaduji, je poskytovatel opravnén sdélit osobdm,
které budou o pacienta osobné pecovat, informace, které jsou
nezbytné k zajiSténi této péce nebo pro ochranu jejich

"Aﬂﬂ\ll
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Zdkon 372/11 - § 33

(1) Pacient miiZe pri pri ijeti do péce urlit osoby, které mohou byt informovany o jeho
zdravotnim stavu, a soucasné mize uréit, zda tyto osoby mohou nahlizet do zdravotnické
dokumentace o ném vedené nebo do mech zaplsu vztahujicich se k jeho zdravotnimu stavu,
porizovat si vypisy nebo kopie téchto dokumentii a zda mohou v pripadech podle § 34 odst. 7
vyslovit souhlas nebo nesouhlas s poskytnutim zdravotnich sluZeb. Pacient mizZe uréit osoby
nebo vyslovit zdkaz poskytovat informace o zdravotnim stavu kterékoliv osobé kdykoliv po
prijeti do péce, rovnéz miiZze uréeni osoby nebo vysloveni zdkazu poskytovat informace o
zdravotnim stavu kdykoliv odvolat. Zdznam o vyjadreni pacienta je soucdsti zdravotnicke
dokumentace o ném vedené: zdznam podepiSe pacient a zdravotnicky pracovnik. Souédsti
zaznamu je rovnéZ sdéleni pacienta, jakym zpusobem mohou byt informace o jeho zdravotnim
stavu sde1ovany

(2) Zdkaz poddvani informaci o zdravotnim stavu vysloveny pacientem se nepouZije na poddvani
informaci, popripadé na sdélovani udajl, které mohou byt sdéleny bez souhlasu pacienta podle
tohoto zdkona nebo Jinych pravnich predplsu

(3) Jde-li o pacienta, ktery nemiZe s ohledem na sviij zdravotni stav uréit osoby podle
odstavce 1, maji pravo na informace o jeho aktudlnim zdravotnim stavu a na porizeni vypist a
kopii zdravotnické dokumentace vedené o pacientovi osoby blizké. Pokud pacient drive vyslovil
zdkaz sdélovat informace o svém zdravotnim stavu uréitym osobdm blizkym, Ize informaci
témto osobdm podat pouze v pFipadé, Ze je to v zdjmu ochrany jejich zdravi nebo ochrany
zdravi dalSi osoby, a to pouze v nezbytném rozsahu.

(4) Osoby blizké zemrelému pacientovi, popFipadé dalSi osoby uréené pacientem, maji pravo na
informace o zdravotnim stavu pacienta, ktery zemrel, a informace o vysledku pitvy, byla-li
provedena, véetné prdva nahlizet do zdravotnické dokumentace vedené o Jjeho osobé nebo do
jinych zapist vztahujicich se k jeho zdravotnimu stavu a poFizovat z nich vypisy nebo jejich
kopie. Pokud zemrely pacient za svého Zivota vyslovil zdkaz sdélovat informace o svém
zdravotmm stavu urcitym osobdm blizkym, |ze informaci témto osobdm podat pouze v pfipadé,

'L e to v zajmu ochrany jejich zdravi nebo ochrany zdravi dalSi osoby, a to pouze v
nezbytném rozsahu.

(5) Prévo na informace o zdravotnim stavu pacienta, a to pouze v nezbytném rozsahu, maji
rovnéz osoby, které s pacientem prisly do styku a tyto informace jsou rozhodné pro ochranu
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Zakon 373/11, dil 6, Geneticka vysetreni, § 28-30

§ 28

(5) Za geneticky pribuzné osoby pacienta se pro ucel
genetickych vySetreni podle tohoto zdkona povazuji pribuzné
osoby s medicinsky zdvaznym genetickym rizikem, a to pribuzni v
radeé

a) primé, kterymi jsou prarodice, rodice a jejich déti, a

b) neprimé, kdy se mira tohoto rizika urcuje podle stupné
pribuznosti a typu genetické nemoci.

(6) V pripadé, Ze z vysledku genetickeho vySeteni vyplyva
diagnosticky zavér, podle néhoz Ize predpoklddat dopad na
zdravi pacienta, véetné budoucich generaci, nebo na zdravi
geneticky pribuznych osob, doporuci poskytovatel pacientovi a
dotcené geneticky pr'lbuzne osobé poskytnuti genetického
Iooradenstvu léekarem se specializovanou zpusobllosh v oboru
ékarska genetika, a to pred a po vysetreni.
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§ 29

(1) Genetické laboratorni vySetfeni biologického materidlu odebraného z téla
zemrelého k vyukovym, védeckym a vyzkumnym acellim lze provest pouze za
predpokladu, ze k tomu zemrely za svého Zivota nebo osoby blizké
zemrelému udélili prokazatelny souhlas. Pokud zemrely za svého Zivota
vyslovil zdkaz poskytovani informaci o svém zdravotnim stavu, nemlze byt
toto vysetreni provedeno: to neplati, je-li treba zjistit nebo ovérit zdvazné
informace o zméndch v lidském zarodecném genomu zemrelého potrrebné pro
zajiSténi ochrany zdravi geneticky pribuznych osob.

(2) Za podstoupeni genetického vySetieni podle § 28 odst. 3 pism. a) nesmi
byt pacientovi nabidnuta nebo poskytnuta finanéni odména nebo jiny
prospéch.

S odmitnutim genetického vySetreni nesmi byt pro pacienta spojena zddna
djma, ani nesmi byt vystaven psychickému natlaku. Vysledky genetickych
vySetreni nesméji byt bez pisemného souhlasu pacienta poskytnuty tretim
osobdm. Prodej nebo darovani vysledku genetickych vySetfeni tietim osobam
bez pisemného souhlasu pacienta, véetne pisemneho souhlasu dotcene
geneticky pribuzné osoby, je zakazdn. Vysledky genetického vysetreni
neslrane ji byt pouzity k jakékoli diskriminaci pacienta a geneticky pribuznych
0S0
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* (3) Genetické laboratorni vysetreni lidskeho embrya
nebo plodu, véetné stanoveni jeho pohlavi, nesmi byt
provadéno z jinych diuvodu nez pro Ucely podle § 28
odst. 3 pism. a) bodu 1 aZ 3 a bodu 6. Laboratorni
genetickeé vySetreni u lidského embrya nebo plodu miize
byt provedeno za predpokladu, ze lékar se
specializovanou zpusobilosti v oboru |ékarskd genetika
provede genetické poradenstvi u matky, ktere je po
ukonceni laboratorniho genetického vysetreni u lidského
embrya nebo plodu ndsledovdno genetickym poradenstvim
k radné interpretaci vysledkii. Laboratorni genetické
vySetreni u lidského embrya nebo plodu se provede
pouze po podani informace a s pisemnym souhlasem
matky (§ 28 odst. 4).



