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Geneticke pracoviste

Geneticka poradna - ambulance

Laboratore cytogeneticke
(prenatalni, postnatalni, molekularné cytogenetické, onkocytogenetické)

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



Geneticka vysetreni

* Konzultace s klinickym genetikem
- anamnéza
- genealogie

- klinickogenetickeé vysetreni

* Laboratorni geneticka vysetreni
- cytogenetickeé
- molekularné cytogenetické

- molekularné geneticke



Geneticka onemocneéeni

4 ##
Vrozené chromosomové aberace CHA
SR IRIRIRIRIRY
yioije e
i:! i:‘ :;0 4”6 ,’ [ ? ) )

Monogenné podminéné nemoci
Mitochondrialni choroby

Polygenné a multifaktorialné — komplexné dédicna onemocnéni




Kde se vzala v rodiné dedicna nemoc ?
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FISH, mFISH, m-band FISH, SKY
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MLPA, CGH, HR-CGH, aray-CGH

21st century Karyotyping
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Postup pfri genetickém vysSetreni pacientu pri podezreni
na vrozenou chromosomovou aberaci

Karyotyp (G-pruhovani)

MLPA Specificky
/ \ syndrom
normalni aberace
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Interpretace nalezu

* Detekce varianty — patogenni varianta vs. varianta normy
* Potvrzeni zmény dvéma nezavislymi laboratornimi metodami

* VVySetieni rodicli event. dalSich pfibuznych pro potvrzeni / vylouceni
patologie, urceni genetického rizika pro dalsi pribuzné



DNA analyza dediénych onemocneéni

Diagnostické testy — potvrzeni klinické diagnosy na molekularni drovni,
pripadné potvrzeni segregace patologické alely v rodiné

Prediktivni testy — testovani dispozice

Presymptomatické testovani — onemocnéni s pozdnim nastupem klinickych
priznak

Prenatalni testy /Preimplantacni geneticka vysetreni

DNA banka

Informovany souhlas
Zakon 373/2011 sb.



Molekularné geneticka vysetreni
Analyza DNA/RNA
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DNA analyza

* jeden gen —jedna varianta

* jeden gen mnoho variant

 desitky genl genu — mnoho variant
 stovky genl — mnoho variant

* tisice genu

e ...vSechny geny zname ve spojeni s nemocemi



Interpretace nalezu

* Detekce varianty — patogenni varianta vs. varianta normy
(patogenni — pravdépodobné patogenni — nejasného vyznamu —
pravdépodobné benigni — benigni)

* Potvrzeni nezavislou laboratorni metodou

* VVySetieni rodicli event. dalSich pfibuznych pro potvrzeni / vylouceni
patologie a urceni genetického rizika pro dalsi pribuzné



Lékarska genetika 1967...

Anamnéza
Genealogie
Karyotyp

Geneticka prognoza
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zdravi nemocna
prenaseci



Lékarska genetika 2022...

anamneéza
genealogie
karyotyp
molekularni cytogenetika — FISH, MLPA, array-CGH
DNA analyza

!
presnejsi geneticka prognoéza
cilena prevence
testovani pribuznych
vySetreni partner
prenatalni diagnostika
preimplantacné genetickeé
testovani




Péce /Diagnostika / Prevence / Lécba

Stale je vyraznéjsi vyuziti genetickych analyz pro objasnéni etiologie a prognozy
onemocnéni a pro genetické poradenstvi v rodiné (diagnostika a prevence).

Méné, nikoli vSak nevyznamné, se vysledky genetickych testl odrazi primo v cilené
(personalizované) lécbé pacientu s geneticky podminénym onemocnénim.

T Irve

Nelécime vétSinou nemoc, ale pacienta, ktery ma casto zcela unikatni pricinu
nemoci.

U dédicnych onemocnéni vzdy zvazujeme etické a psychologické aspekty spojené
s problematikou dédicnych nemoci, informujeme o moznostech prenatalniho a
preimplantacniho genetického testovani...
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