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v Geneticka diagnostika
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prenatalni skrining

v Vypocet individualniho rizika
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v Integrovany skrining

v Ultrazvukové vySetfeni ve 20. tydnu
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Skrining v 1. trimestru Screening ve 2. trimestru
v VlySetfeni biochemickych markerd (,triple test‘) -
v Vekmatky alfafetoprotein (AFP), nekonjugovany estriol (UE3) a
v Ultrazvukoveé vySetfeni v 11. - 13. t.g.: zméreni délky gravidity, diagnostika - ; iy A4
nékterych vyvojovych vad, nuchéini ztusténi, nosni kistky, prok ductus choriovy gonadotropin (HCG)' 2vySene hodnoty AFP
venosus jsou nalézany u vrozenych rozstépovych vad plodu
v Hladiny marker(i v matefské krvi: thotensky plazmaticky protein A (PAPP-A), nekrytych kdzi, snizené hodnoty AFP a zvySené
volna beta podjednotka téhotenského hCG: pii Downové syndromu byva ° g £ A
hladina volné podjednotky hCG zvySena a hladina PAPP-A snizena hOdn,Oty hCG u p/Ode e DOWHO'V‘V i VS}/ ndlromevr,n, hladmy
+ Pogitatové vyhodnoceni individuainino rizika: indikace k dafsim UE signalizuji riziko tehotenstvi a nékteré dalsi
specializovanym vySetfenim syndr omy
v Pfi pozitivnim vysledku je Zené nabidnuto invazivni vySetreni (choriové klky, T P TR e
buriky amniové tekutiny), pfi dubioznim vysledku se nabizi neinvazivni v POClt?’COVG‘v ,vyho<%nocerv1| |[1dlyldualn|ho r|’z|I§a. indikace
vysetfeni (volna fetélni DNA) k dal§im pfipadnym vySetfenim a sledovani
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Integrovany (sekvenéni) skrining

v Pocitacova integrace vysledkl za oba trimestry,
konecny vypocet individualniho rizika

v Zpfesnéni odhadu rizik pfedchozich vySetreni

v Nasleduje ultrazvukové vySetfeni ve 20. t.g. s
cilem identifikovat mozné dalsi VVV

Prenatalni skrining

v Plvodné zacilen na prevenci Downova syndromu

v Postupné obohacen o prevenci dalSich
aneuploidii, vybranych VVV a dalSich rizik
ohrozuijicich plod

v Na pozitivni vysledky navazuji specializovana
geneticka i negeneticka vySetreni
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Cile klinicko-genetického
Genetické poradenstvi : poradenstvi
Organizace lékafské pé&e v oblasti v S_tanoyit pfesnou klinickou - syndromologickou
klinické genetiky diagnozu
v Vlyslovit genetickou prognozu, tj. riziko
v Oddéleni lékafské genetiky u fakultnich opakovani pro dali rodinné prislusniky
nemochic v Stanovit prognézu, tj. informovat 0 moznostech
v Ambulantni specialisté (soukromé terapie a ovlivnéni délky Zivota
genetické ambulance) v Doporucit/indikovat preventivni opatfeni
v Zazemi specializovanych laboratofi / Sniit stres rodiny
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Pacienti genetickych poraden

v Znamé riziko nebo zatéz v rodiné: rodiny s vyskytem
monogenniho dédicného onemocnéni, chromozomalni aberace,
4%

v Téhotné Zeny se zvySenym rizikem postizeni plodu:

identifikované prenatalnim skriningem, Zeny uzivajici léciva v

prubéhu téhotenstvi, Zzeny s infekénim onemocnéni, Zeny po

ozareni

Pary Ié¢ené pro poruchu reprodukce

Darci gamet

Pibuzenskeé siatky

Osoby se zvySenym rizikem indukovanych mutaci

Pacienti s onkologickym onemocnénim

SR

Specifikum klinické genetiky

Klinicky genetik nevysetruje
Jjen pacienta, ale celou
rodinu
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Geneticka diagnostika Laboratorni diagnostika DO
v Klinicka (diferencialni) diagnostika v Cytogeneticka diagnostika
v Klinicko-geneticka (genealogicka) (karyotyp, FISH, CGH)
diagnostika
v Laboratorni (cytogeneticka, molekularni) b 2 ,
diagnostika v Molekularni diagnostika
v Preimplantacni geneticka diagnostika (sekvenovani, GWAS markery)
(PGD)
11 12




Molekularni diagnostika:
samostatné vySetfovana AR DO

v |dentifikace heterozygotl

v Nej¢astéjsi mutace v nasi populaci

v Cysticka fibroza (1/25), spinalni muskularni
atrofie (1/30) a prelingualni hluchota (1/40)

v DalSi choroby s vyskytem 1/40: fenylketonurie a
adrenogenitalni syndrom - éCitelné a provadi se
novorozenecky skrining

Molekularni diagnostika

v/ Masivni vySetfeni heterozygotnosti u AR DO: carrier test

v Indikace: poruchy plodnosti, darcovstvi pohlavnich bunék a
embryi

v PfenaSecstvi vice nez 830 nejcastéjSich mutaci 77 genl

atrofie, vrozené vady metabolismu, poruchy zraku a sluchu,
choroby pohybového aparatu a kize.

v panel ,CZECANCA" (CZEch CAncer paNel for Clinical
Application 226 genl asociovanych s dédiénymi nadorovymi
onemocnénimi)
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Molekularni diagnostika: Molekularni diagnostika:
neinvazivni vySetieni plodu neinvazivni vySetreni plodu
v VySetfeni volné fetalni DNA v v VySetfeni volné fetalni DNA v
materské krvi materské Krvi
v Alternativa k aminocentéze a vySetreni v Alternativa k aminocentéze a vySetreni
choriovych klki na zakladé vysledk choriovych klki na zakladé vysledk
prenatalniho skriningu prenatalniho skriningu
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zpUsobuijicich pfes 60 AR DO (cysticka fibroza, spinaini svalova




Molekularni diagnostika:
invazivni vysetreni plodu

v Vyuzitim amnioPCR se doba vySetfeni
zkrétila na nékolik hodin

v Kompletni vySetfeni karyotypu (vSechny
typy zmén) trvaji déle, ale stale se vyuZivaji

Preimplantacni geneticka diagnostika

vV kontextu asistované reprodukce (punkce
blastocysty po IVF)

v Diagnostika u embryi: cilena na zakladé rodinné
anamnézy nebo skrining nejcastéjSich mutaci u
darovanych embryi

v Metodika: PCR a vazebna analyza dvou a vice
STR markerd

v Selekce embryi

Preimplantacni geneticka diagnostika

v MoZnost aktivniho kauzalniho pfistupu k
feSeni genetickych problému v rodinach

v Reseni obav z nelispésné reprodukce,
redukce stresu v rodinach, eticky pfijatelna
feSeni pro vetsi Cast populace




