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Lékarska gene

medicinskych
geneticka
dstavuji minoritu, je
oravdou.




Oddéleni lekarsk

oradna - ambulance

ogenetické laboratore
postnatalni, prenatalni,
onkocyTogenehcka a molekularne
cytogeneticka)

* Laborator DNA/RNA diagnostiky




zakladatel védniho oboru
delovy zakony
lozena eugenicka spolecnost

-1945 II. svetova valka -
aseenhygiene

+ 1948 - totalita - Lysenko - genetika
oznacena za burzoazni pavédu




6 chromosomu u ¢lovéka
- léecba fenylketonurie

959 - M. Down - 47, XX, +21

* 60. Leta - zalozeno nekolik genetickych
laboratori

+ 1965 - 100. vyroéi Mendelovych zakonu -
UNESCO




cnost lékarské genetiky
estnik MZ- genetika - obor

- normalizace - likvidace odborniki
rof. Sekla, Prof. Brunecky..), popirana
jedinecnost clovéka, zatajovany
skutecnosti o zivotnim prostredi, dtlum
vyuky

+ postupny rozvoj oboru, sit’ genetickych
poraden, rozvoj laboratori, vyuka




Incidence vyvoi

a geneicky po¢

determinované poruchy jsou
patologie u novorozencu.

z 80% samovolnych potratu ( 15%
Zz poznanych téhotenstvi) je podminéno
genetickou poruchou.

* Geneticky determinované poruchy se
manifestuji v prubéhu celého Zivota.




Zastoupeni gene

vyvojovych

tlace ma vrozenou chromosomovou

dence vaznych monogenné podminénych
orob odhadnuta na u zivé narozenych
novorozencu (studie na 1 000 000 déti), méné
nez 10% se manisfestuje po puberte

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







Primarni genetig

Ockovani proti zardénkam, prevence
dalsich infekci (toxoplasmosa..)

* Prekoncepcni a perikoncepcni péce
* Vitaminova prevence rozstépovych vad




Primdrni geneticka

)nzultace osetrujiciho
pecialisty
i ziskanych chromosomovych

ontracepce

» Sterilizace

» Adopce

» Darcovstvi gamet




Sekundarni geneti

screening vrozenych vad a
ovych aberaci

d invazivni i neivnhazivni prenatalni
agnostika

Preimplantacni diagnostika

* Prenatalni a perinatdlni managment
téhotenstvi ze zjisténou vyvojovou
vadou nebo dédicnou nemoci

* Prenatalni terapie - pokud je mozna




Sekundarni geneti

eni téhotenstvi
creening
otomaticky screening

srana klinickée manifestace dédicneho
onemocneni v predklinickém obdobi

» Postnatalni péce a terapie
* Retrospektivni genetické poradenstvi




Lékarska ge
Siroce

a bourlivé se rozvijejici
oreventivni medlcmy

; mlpulou soucashou i
generaci.
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yva
ikou dedicnych chorob a
a se o jejich medicinske,
socialni a psychologické aspekty
asadni nutnosti je presnd diagnoza
hodna péce smeéruje nejen k pomoci
postizenému, ale je smérovana k
dalSim clenum rodiny a to nejen
soucasnym, ale i budoucim




u genetického
posky‘rovat pacuem‘um

ribuznym dostatek informaci

o charakteru tohoto stavu, o jeho

dalSim prubéhu, moZnostech lécby
a predevsim o vysi rizika

opakovaného vyskytu u dalSich Elent

rodu.




ickou diagnosu a na
ovit pro danou rodinu
nosu se vSemi dusledky




v- budouci deti




i potvrzenim
oby a jejich rodiny

dezrenim nebo potvrzenou
dicnou poruchou metabolismu a
ejich rodiny

* s podezrenim na vrozenou
chromosomalni aberaci (atypicka
vizaz, vyvojove vady,
neprospivani, predcasny porod)




ti pro ndhradni
rodinnou péci (z
kojeneckého
ustavu)




Déti a dospelinpg

érnym rustem

ytem onkologického
eni u ditéte nebo pri
ovaném vyskytu
nkologického onemocnéni

v rodiné




Dospéli pacié

artneri léceni pro neplodnost
a partneri s opakovanymi
spontannimi potraty

» darci spermii a darkyné vajicek




Tehotne ze

dédigna
pjove vady)

ivou anamnézou
otenstvi (dlouhodobé
emocneni, léky v
tehotenstvi, akutni
onemocneéni v pocatku
téhotenstvi - teploty, léky,
rtg vysSetreni, CT, ockovani,
navykové latky...)




Tehotne ze

em u plodu- vyvojova
ada u plodu

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




neonatolog
» endokrinolog
* neurolog
* kardiolog




Geneticka ko

A& ' é

Shormazder

gické vysetreni,
aveni minimalné
igeneracniho rodokmenu
tnické informace
onsanquinita

onpaternita




Geneticka kon

2trospektivni
(patologicky
stav se jiz
v rodé vyskytl)
















p

0zStép rtu a patra

Q mrtvérozené dité ‘ epilepsie

syndaktilie vrozena srdecni vada




Geneticke vysSe

etreni
ky - stigmatizace
jojové vady

otoricky vyvoj

talni retardace

ermatoglyfy




isrupce
- Deformace
- Sekvence




enu v genomu




ojev jednoho nebo vice




bor charakteristickych
aného postizeni. Pri jeho
uze mit vliv jeden nebo vice

genetice stanovujeme casto diagnosu a

prognosu na zdkladé zjevnych odchylek od
normy - stigmat, aniz je znama etiologie

postizeni.




Degenerati

populaci i u zcela
jedincu, ale vzdy
oro genetika znakem,
zremu je treba vénovat
pozornost a vSimat si
predevsim jejich
mnohocetného vyskytu u
jednotlivce pripadne
ombinace s dalsSimi
zdravotnimi problémy.




sova hranice

né dlouhé husté rasy

lenuté celo

Klenuté / oplostélé zahlavi

* Nizko posazené usni boltce ,vyrustky |,
dysplasie

* Hypertelorismus / hypotelorismus




( u 5% normadlni populace )
varianta

alni obloucek

apadné ryhovani

* napadné dlouhé, kratké prsty

» sandalovy palec

» rohlickovity malicek - klinodaktilie




Laborator

/Setreni - karyotyp,
zaiky, ziskané chromosomové

arne cytogenetické vysetreni -
4 (metafazni, interfazni), SKY, CGH

- olekluatrné genetické vysetrni -
analyza DNA,RNA

alsi laboratorni vysetreni - screening
DPM, biochemie, hematologie, histologie,
imunohistochemie...

alsi odborna vysetreni - neurologie,
endokrinologie....




dku vSech
setrent,
ych ddaju, zdravotni
tace

otvrzeni nebo stanoveni diagnosy,
pokud je to mozné

ysloveni genetické prognozy




Poradenstvi

osti primarni prevence pred graviditou a
undarni prevence - prenatalniho vysSetreni

oporuceni sledovani a lécby u specialistu

nformace a kontakty na svépomocné
organizace, specializovana pracovisté a instituce




ohou genetického
nstvi je poskytnout pacientim
eneticky podminénym
onemocnenim, pripadné jejich
pribuznym, dostatek informaci o
charakteru dédicné choroby, o jejim
dalSim prubéhu, moznostech lécby a
predevsim o vysi rizika opakovaného
vyskytu u dalSich pribuznych.




rizika a geneticke

gnosy je zcela individudlni




em zdravych déti v rodé
moznostmi prenatdlni diagnostiky




Dalsi slede

oporuceni konzultace
pred planovanim
rodicovstvi

svcholoagicka podpora



Dédl(\fné (o] ¢

s dédicnym
a porozumnéni
a dusledkum nemoci

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

edirektivni pristup




~oporuceni jejich
genetického vysetreni




onzultace je pomoci
2t a vyrovnat se
m onemochenim,




kamzite a definitivni




idky moznych
ostupu a vysetreni dle

vlastnich etickych kriterii




omaha rodiné
toto

rozhodnuti realizovat




rodina meéla
ozhodnout,

ale jak se muze

rozhodnout !l




Problemy

dlagnoshka
avidity do 12.tydne

i gravidity do 24. tydne
ceni gravidity po 24. tydnu

de novo ,balancované™ VCA

* neodhalené submikroskopické zmény

* falesné negativni a falesné positivni nalezy ve
screeningu

* moznosti UZ vysetreni
. priziko invazivnich metod




Predcasne ukos

otesntvi
> tehotenstvi

5 z roku 86 a vyhlaska MZd
oku 86

* Informovany souhlas rodiny!




Doporuceni Rad

1990 pro pee

onzultace vzdy
0 zdvaznad postizeni
editovana pracoviste
konzultace nedirektivni

- participace obou partnerd




Doporuceni Rad

as i pro rutinni metody
ostatecna

olby, bez zavislosti na dalsich
strativnich postupech

akaz diskriminace
duvérnost informaci




