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Lékarska genetika
Genetické poradenstvi

- Lékarska genetika se zabyva diagnostikou
dédicnych chorob a stara se nejen o jejich
medicinské, ale i socidlni a psychologické aspekty.

Stejné jako ve vSech ostatnich oblastech mediciny
i v genetice je zasadni stanovit spr'avnou diagnozu
a poskytnout vhodnou pééi, ktera musi u
dédicnych nemocni zahrnovat nejen pomoc
postizenému jedinci, ale i ¢lenim rodiny tak, aby
porozumeli povaze a dusledkum onemocnéni a
vyrovnali se s nimi.



Lékarska genetika
Genetické poradenstvi

» Je-li choroba dédi¢na, pristupuje dalsi
rozmer: potreba informovat ostatni Cleny
rodiny o jejich riziku a o moznostech, jak
toto riziko modifikovat.

Jako je specifickym znakem geneticke
choroby jeji tendence se vyskytovat v rodiné
opakované, je specifickym rysem genetického
poradenstvi jeho zaméreni nejen na puvodniho
pacienta, ale také na cleny pacientovy rodiny,
a to soucasné i budouci.



Genetické poradenstvi

Pravo védét a prdavo nevédet
Pravo sdélit a pravo nesdélit
Nevyzadané - ndhodné ndlezy
Diagnostické testovani
Prediktivni testovadni
Presymptomatické testovani
Testovani déti

Prenatdlni screening

Prenatalni diagnostika
Preimplantacni geneticka diagnostika
Novorozenecky screening



Pro¢ Casné genetické poradenstvi ?

Stanovit presnou klinickou diagnosu
(ve spolupraci s dalSimi odborniky)

Klinickou diagnosu potvrdit na ,molekuldrni
drovni

Na zdkladé vysledku genetickych vySetreni
vyslovit pro rodinu genetickou prognosu se
vSemi dusledky - specifikovat riziko opakovani
nemoci v rodine?!

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



Lékarska genetika
Genetické poradenstvi

Nedirektivni postup

Nabidnout rodiné moznosti
Poskytnout maximum informaci

Postup voli rodina, genetik jej pomdha
realizovat

Respektovani prani rodiny
Prosazujeme zdjem jednotlivce a jeho
rodiny, hikoli zajem spolecnosti
Zakaz diskriminace

Legislativa

Doporucené postupy



Legislativa

» Zdkon 372/2011

« Zakon o zdravotnich sluzbach a
podminkdch jejich poskytovani (zdkon
o zdravotnich sluzbach)

« Zakon 373/2011

» Zdkon o specifickych zdravotnich
sluzbach

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



Zasady komunikace v mediciné

Zakon (372/11) - § 31

+ zajistit, aby byl pacient srozumitelnym zplsobem v dostatecném
rozsahu informovan o svém zdravotnim stavu a o navrzeném
individudinim lécebném postupu a vSech jeho zméndch (ddle jen
Linformace o zdravotnim stawu"),

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

a) priciné a piivodu nemoci, jsou-li znamy, jejim stadiu a
predpokladanem vyvoji,

b) dcelu, povaze, predpoklddaném gFingsu, moZnych disledcich a rizicich
navrhovanych zdravotnich sluzeb, véetné jednotlivych zdravotnich

vykonu,

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

d) dalSi potrebné lécbe,

e) omezenich a doporuéenich ve zplsobu Zivota s ohledem na zdravotni
stav a

f) moZnosti

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

2. uréit osoby podle § 32 a 33 nebo vyslovit zdkaz o podavani
informaci o zdravotnim stavu podle § 33.



Zasady komunikace v mediciné

Zdkon 372/11 - § 32

(1) Pacient se mize vzdat podani informace o svém zdravotnim stavu, popripadé mize
urcit, které osobé ma byt podana. Zdznam o vzdani se podani informace o zdravotnim
stavu a urceni osoby, ktere ma byt informace o zdravotnim stavu podana, je soucdsti
zdravotnické dokumentace vedené o pacientovi; zdznam podepiSe pacient a zdravotnicky
pracovnik. K vzdadni se podani informace o zdravotnim stavu se neprihlizi, jde-li o__
informaci, Ze pacient TP?I 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 miize
byt v nezbytné nutném rozsahu a po dobu nezbytné nutnou zadrzena, lze-li duvodné
Br'edpolglada'r, Ze br jeji podani mohlo pacientovi zpusobit zdvaznou djmu na zdravi.
odle véty prvni nelze postupovat v pripade, kdy

a) informace o urcité nemoci nebo predispozici k ni je jedinym zplsobem, jak pacientovi

umoznit podniknout preventivni opatreni nebo podstoupit v€asnou lécbu,

b) zdravotni stav pacienta predstavuje riziko pro jeho okoli,

c)lpacien'l' 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 zakonnému zdstupci, péstounovi nebo jiné pecujici osobé v
pripadé podezreni, Ze se tato osoba podili na zneuzivani nebo tyrdni nebo ohroZovani
zdravého vyvoje tohoto nezletileho pacienta, Ize-li predpokladat, Ze poskytnutim této
informace by mohlo dojit k ohrozeni pacienta. Obdobné se postupuje, jde-li o pacienta
zbaveného zpusobilosti k pravnim dkonum.



Zasady komunikace v mediciné

Informace o zdravotnim stavu je pacientovi sdélena pri prijeti
do péce a dale vzdy, je-li to s ohledem na poskytované
zdravotni sluzby nebo zdravotni stav pacienta ucelne.

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

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

(5) Jde-li o nezletileho pacienta nebo pacienta zbaveného
zpusobilosti k pravnim dkonum, prdvo na informace o
zdravotnim stavu a pravo klast otazky ndlezi zakonnemu
zastupci pacienta a pacientovi, je-li k takovému ukonu
primérene rozumové a volneé vyspély.
(6) Jestlize_to zdravotni stav nebo povaha onemocnéni
ﬁaciqnta vyzaduji, je poskytovatel opravnén sdélit osobam,
teré budou o pacienta osobné pecovat, informace, ktere jsou
ngzbyjne k zajisténi této péce nebo pro ochranu jejich
zdravi.



Zasady komunikace v mediciné

Zakon 372/11 - § 33

(é) Pacient mize pri prijeti do péce urcit osoby, které mohou byt informovany o jeho
zdravotnim stavu, a soucasné mize urcit, zda tyto osoby mohou nahlizet do zdravotnické
dokumentace o ném vedené nebo do jinych zdpisu vztahujicich se k jeho zdravotnimu stavu,
porizovat si vypisy nebo koB‘ie téchto dokumentu a zda mohou v pripadech podle § 34 odst. 7
vyslovit souhlas nebo nesouhlas s poskytnutim zdravotnich sluzeb. Pacient muze urcit osoby
nebo vyslovit zdkaz poskytovat informace o zdravotnim stavu kterékoliv osobé kdykoliv po
prijeti do péce, rovnéz muze urceni osoby nebo vysloveni zdkazu poskytovat informace o
zdravotnim stavu_kdykoliv odvolat. Zaznam o vyjadreni pacienta je soucasti zdravotnické
dokumentace o ném vedené: zdznam podepiSe pacient a zdravotnicky pracovnik. Soucdsti
zdznamu 4e rovnéz sdéleni pacienta, jakym zpusobem mohou byt informace o jeho zdravotnim
stavu sdélovany.

(Zg Zakaz poddvani informaci o zdravotnim stavu vysloveny pacientem se nerouiije na poddvani
informaci, popripadé na sdélovani udaju, které mohou byt sdéleny bez souhlasu pacienta podle
tohoto zdkona nebo jinych pravnich predpisu.

(3) Jde-li o pacienta, ktery nemiZe s ohledem na sviij zdravotni stav urcit osoby podle
odstavce 1, ma\Li _pravo na informace o jeho aktudlnim zdravotnim stavu a na porizeni vypisu a
kOﬁil zdravotnické dokumentace vedené o pacientovi osoby blizké, Pokud pacient drive vyslovil
zdkaz sdélovat informace o svém zdravotnim stavu urcitym osobam blizkym, |ze informaci
témto osobdm podat pouze v pripadé, Ze je to v zdjmu ochrany jejich zdravi nebo ochrany

zdravi dalsi osoby, a to pouze v nezbytném rozsahu.

(4]2 Osoby blizké zemrelému pacientovi, popripadé dalSi osoby urcené pacientem, maji pravo na
informace o zdravotnim stavu pacienta, ktery zemrel, a informace o vysledku pitvy, byla-li
provedena, vcetné prava nahlizet do zdravotnické dokumentace vedené o jeho osobé nebo do
inych zapisu vztahujicich se k jeho zdravotnimu stavu a porizovat z nich vypisy nebo jejich
opie. Pokud zemrely pacient za svého Zivota vyslovil zakaz sdélovat informace o svém _
zdravotnim stavu urcitym osobam blizkym, |ze informaci témto osobam podat pouze v pripade,
Ze je to v zajmu ochrany jejich zdravi nebo ochrany zdravi dalSi osoby, a to pouze v
nezbytném rozsahu.

(5) Pravo na informace o zdravotnim stavu pacienta, a to Fouze v nezbytném rozsahu, maji
r.'oy.niz c:jsoby, které s pacientem priSly do styku a tyto informace jsou rozhodné pro ochranu
Jejich zdravi.



Zasady komunikace v mediciné

§ 51

Zachovani micenlivosti v souvislosti se
zdravotnimi sluzbami

§ 71

Soucinnost Ministerstva vnitra, Policie
Ceské republiky, Ceského statistického
rfadu a ministerstva pri poskytovani idaji
ze zakladnich registru a dalsich
informacnich systému verejné spravy



Zasady komunikace v lékarské genetice
Zakon 373/11, dil 6, Geneticka vysetreni, § 28-30

§ 28

(5) Za geneticky pribuzné osoby pacienta se pro icely
genetickych vysetreni podle tohoto zakona povazuji
pribuzné osoby s medicinsky zavaznym genetickym rizikem,
a to pribuzni v rade

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 genetického vySetreni vyplyva
diagnogﬂf:k)" zdver, ;zdle néh%i |ze pFedp\cmlédaT dovggdyna
zdravi pacienta, vcetné budoucich generaci, nebo na zdravi
geneticky pribuznych osob, doporuci poskytovatel )
pacientovi a dotcené geneticky pribuzné osobé poskytnuti
genetického poradenstvi |ékarem se specializovanou
zpusobilosti v oboru lékarska genetika, a to pred a po

vysSetreni.




Zasady komunikace v lékarské genetice

§ 29

(1) Genetické laboratorni vysetreni biologického materialu
odebraného z téla zemrelého k \g’tukovym, védeckym a vyzkumnym
ucelum lze provéest pouze za predpokladu, ze k tomu zemrely za
svého Zivota nebo osoby blizké zemrelému udélili prokazatelny
souhlas. Pokud zemrely za svého Zivota vyslovil zakaz poskytovani
informaci o svém zdravotnim stavu, nemuze byt toto vySetreni
provedeno: to neplati, je-li treba zjistit nebo ovérit zavazné
informace o zménach v lidskem zarodecném genomu zemrelého
potrebné pro zajisténi ochrany zdravi geneticky pribuznych osob.

(2) Za podstoupeni genetického vysetreni podle § 28 odst. 3 pism. a)
nesmi byt pacientovi nabidnuta nebo poskytnuta finanéni odmena nebo
jiny prospech.

S odmitnutim genetického vysetreni nesmi byt pro pacienta spojena
zadna djma, ani nesmi byt vystaven psychickému natlaku. Vysledky
genetickych vysetreni nesméji byt bez pisemného souhlasu pacienta
poskytnuty tretim osobam. Prodej nebo darovani vysledku
genetickych vysetreni tretim osobam bez pisemného souhlasu
pacienta, véetné pisemného souhlasu dotéené geneticky pribuzne
osoby, je zakazan. Vysledky genetického vysetreni nesméji byt
pouzity k jakekoli diskriminaci pacienta a geneticky pribuznych osob.



Zasady komunikace v lékarské genetice

* (3) Genetické laboratorni vysetreni lidského embrya
nebo plodu, véetné stanoveni jeho pohlavi, nesmi bg‘l‘
provadeéno z jinych duvodu nez pro ucely podle § 28
odst. 3 pism. a) bodu 1 az 3 a bodu 6. Laboratorni_
ggne'ricke vysetreni_u lidského embrya nebo plodu muze

yt provedeno za predpokladu, ze lékar se
specializovanou zpusobilosti v oboru lékarska genetika
provede geneticke poradenstvi u matky, ktere je po
ukonceni laboratorniho genetického vysetreni u lidského
embrya nebo plodu nasledovano genetickym poradenstvim
k radné interpretaci vysledku. Laboratorni genetické
vysetreni u lidskéeho embrya nebo plodu se provede

pouze po podani informace a s pisemnym souhlasem
matky (8 28 odst. 4).



Stanoveni diagnosy

* Potvrzeni klinické diagnosy na
molekuldrni drovni



Stanoveni - potvrzeni klinické diagnosy

Genetické poradenstvi

Specifikace navrhovaného laboratorniho vysetreni

Moznosti / Limity

Rozsah vysetreni

NevyZadané nadlezy

Prospéch pro pacienta / Nevyhody pro pacienta

Prospéch / Negativni dopady pro pribuzné - moznosti jejich
informovani

VysSetreni je provedeno jen se souhlasen - na prani - pacienta
Informovany souhlas s kazdym vysetrenim exaktné

Soull;ulas s dalSim naklddanim s biologickym materidlem - DNA
anka

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 drovni

» Obvykle neni problém pri vysetreni
pacienta - pacient/rodice pacienta
maji na vysledku vysetreni zdjem

» Sdéleni vysledku resp. potreby
vySetreni pribuznym muZe byt problém



Presymptomatické/prediktivni testovani

» Choroby s pozdnim ndstupem priznaki

 Hereditarni nadorova onemocnéni



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
psychiatrickd vysetreni

* Nabidka otdzek - pro a proti testu

* Pro¢ chci podstoupit test?

» K cemu mi vysledek bude prospésny?



Vyhledavani zdravych prenasec

Autosomadlné recesivné dédicna onemocnéni

Onemocnéni 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 rodicu je 25%

X- recesivné vdzana onemocnéni

Onemocnéni vétSinou u chlapci

Matka obvykle prenasecka

DalSi Zeny prenasecky v rodiné

Riziko pro potomky ien/ prenasecky - onemocnéni syna 50%,
v vt o ’ [-Y

prenasecstvi dcery 50%

Balancované vrozené chromosomové aberace
80% de novo, 20% zdédéna
Vznik nebalancované aberace u potomki cca 5-20%



Vyhledavani zdravych prenasec

* Prevence rodinna

* Nutno sdélit pribuznym duvod
vysetreni

» Sdéleni musi byt od pribuznych nikoli
od |lékare - genetika, ten vysSetreni
uritym pribuznym doporucuje

» Zdbrana opakovaného vyskytu
onemocneéni v rodiné



Prenatalni vysetreni

Prenatalni screeningova vysetreni
Cilené prenatalni vysetreni
Preimplantacni geneticky screening

Preimplantacni geneticka diagnostika



Prenatalni vysetreni

Vysetreni jsou zcela dobrovolnd, maji své moznosti a
limity

Prenatalni screening je zaméreny pouze na urcita -
casta onemocneni, neodhali vSechna onemocneni

Cilena prenatdlni diagnostika zamérend na urcite
onemocneéni, které se v rodiné jiz vyskytlo nebo pro
ktere je riziko u plodu na zdkladé predchoziho
screeningoveého vysetreni zvyseno

V téhotenstvi onemocnéni u plodu odhalime, ale
nevylecime

Moznost v téhotenstvi pokracovat nebo téhotenstvi
ukoncit

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

Snizeni komplikaci, porod na specializovaném pracovisti

Genetické poradenstvi a prevence opakovaného vyskytu
onemocnéni



Preimplantacni geneticky screening

Vyhledavani vrozenych chromosomovych
aberaci u embrya

Riziko je obvykle nizké - ndhodné

Zlepseni nadéje na otéhotnéni a donoseni
tehotenstvi

Vysoka spolehlivost vysetreni cca 98-99%
Urcita pravdépodobnost otéhotnéni
Finanéni ndrocnost - dhrada ze zdravotniho
pojisteni (Castecna, uplna)

Snizuje potrebu nabizet invazivni prenatalni
vysetreni v téhotenstvi

Snizuje riziko nutnosti ukonceni gravidity



Preimplantacni geneticka diagnostika

* Asistovana reprodukce i pro pary bez

oS

reprodukcnich potizi
» Diagnostika cilena na onemocnéni v rodiné
s vysokym genetickym rizikem
 Vysoka spolehlivost vysetreni cca 98-99%
 Urcéita pravdépodobnost otéhotnéni
* V téhotenstvi doporuceno ovéreni - prenatalnim
vysetreni (z plodove vody) - obvykle neni vyuzito
» Snizeni rizika ukonceni gravidity
» Financni  ndrocnost - dhrada ze zdravotniho
pojiSténi c¢astecna / uplna
* Vyznamné_snizuje riziko nutnosti rozhodovani
se o ukonceni gravidity



Neinvazivni prenatadlni vysSetreni
fetalni DNA

Screeningové testy
VySetfeni v CR / v zahrani&i

Finanéni narocnost

RhD, pohlavi plodu, +21, dalsi
aneuploidie, monogenné podminéna
onemocheéni



Novorozenecky screening

Vysetreni celoploSné - vsichni novorozenci
Vysetreni dobrovolné

Zachyt onemocnéni, kdy pri véasne lecbé
muzeme cCasto zabranit projevum nemoci,
priznivé jeji vyvoj ovlivnit nebo alespon

nabidnou J:r'gyenavopakovaného vyskytu
nemoci u dalsich deti

Falesné negativni ndlez
Falesné positivni ndlez
Stres pro rodice



Novorozenecky screening

Cysticka fibrosa

Vyjimka ze standardniho postupu - neni
souhlas s DNA analyzou (1% novorozencu)

Souhlas v dokumentaci novorozeneckého
oddéleni neni specificky pro DNA analyzu

Zdravi_heterozygoti / nosiCi jedné dispozice
- hevyzadany nalez? - nutno k vylouceni
nemoci, je indikovano genetické
poradensfvu"

Negativni ndlez - vylouceno 50 mutaci CFTR
genu - vysledek neni nikomu sdélen



Nové metody,
moznosti a limity v léekarské genetice

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

Nevyzddané nadlezy

Nahodné nadlezy

Nejasné ndlezy

Neinvazivni prenatalni diagnostika - vysetreni fetdalni DNA v
krvi matky

Diagnostika potvrzend na mol. drovni - cesta ke kauzalni
terapii

Specializovana centra pro vzacna onemocnéni

Spoluprdce s organizacemi sdruzujicimi pacienty

Financni ndklady



