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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.

* Je-li choroba dédicéna, pristupuje dalsi rozmer:
potreba informovat ostatni ¢leny rodiny o jejich riziku
a 0 moznostech, jak toto riziko modifikovat.



Genetické poradenstvi

Podezreni na onemocnéni — stanoveni diagnozy — sdéleni
diagnozy

Diagnostické testovani

Prediktivni testovani
Presymptomatické testovani

Pravo védeét a pravo nevédet

Pravo sdélit a pravo nesdélit
Nevyzadané - ndhodné nalezy
Testovani déti

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



Genetické poradenstvi

geneticka konzultace — anamnéza, genealogie, klinicko-genetické
vysSetreni

specifikace navrhovaného laboratorniho vysetreni

moznosti/limity

rozsah vysetreni

nahodné / nevyzadané nalezy

prospéch pro pacienta

nevyhody pro pacienta

prospéch/negativni dopady pro pfibuzné — moznosti jejich informovani

vysetieni je provedeno jen se souhlasen (dle pfani) pacienta /
zakonného zastupce

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

prenatalnich vysetreni



Proc vcasné genetické poradenstvi ?

Stanovit presnou klinickou diagnosu (ve spolupraci s
dalsimi odborniky)

Klinickou diagnosu potvrdit na ,,molekularni urovni“

Na zakladé vysledku genetickych vysetreni 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

* Potvrzeni klinické diagnosy na molekularni
urovni

e Testovani diagnostické



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

Vysetreni 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
Doporuceni vysetreni pribuznym

Testovani zemrelého



Potvrzeni / sdéleni diagnozy

Diagnostika potvrzena na mol. Urovni - cesta ke kauzalni
terapii
Testovani zemrelého

Sdéleni vysledku, diagnozy
Doporuceni vysetreni pribuznym

Specializovana centra pro vzacna onemocnéni
Spoluprace s organizacemi sdruzujicimi pacienty
Centrum provazeni



Prinosy Centra
provazeni pro
zdravotniky

Pracovnice Centra jsou k dispozici prakticky kdykoliv, t;j.
velmi snadno dosazitelna pomoc pro rodinu a velka pomoc
pro tym lékarli a sester v dobé nejvétsiho stresu, kdy je
potreba se intenzivné vénovat détskému pacientovi.
Nasledna podpora rodiny v pribéhu hospitalizace.

Lepsi kooperace s rodinou pacienta (vzhledem ke
zkusenostem pracovnic z nemocnice i mimo nemocnice) -
mozné dovysvétleni postupti rodiné, zajisténi nasledné
péce (mimo ramec znalosti zdravotniku).

Pfesah mimo samotnou hospitalizaci — prace s rodinou
dlouho po propusténi, pri opakovanych hospitalizacich.
Komunikace problémt rodiny, které se objevuji pozdéji,
rodina se je zdravotnikiim bala fici, nevzpomnéla si, nebyl
cas...

Shrnutim vySe uvedeného je mozné vytvorit s rodinou v
ramci péce o dité mnohem dtlivérnéjsi vztah, coz vede k

vyraznému zlepsSeni komplexni péce.”



Presymptomatické/prediktivni testovani

e Zdravi nosici
* Choroby s pozdnim nastupem priznakt

* Hereditarni nadorova onemocnéni



Presymptomatické /prediktivni testovani

Onemocnéni se projevi obvykle ve strednim veku

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 ¢emu 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 vysledki testu?
Kdo mi pomuze?




Presymptomatické testovani

Je nova informace obohacuijici Ci destruktivni ?

Oddalené dopady testu nelze odhadnout!



Vyhledavani zdravych prenasecu

Autosomalné 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 rodica je 25%

X- recesivné vazana onemocneéni

Onemocnéni vétsSinou 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 potomkt cca 5-20%



Vyhledavani zdravych prenasecu
Prevence rodinna
Nutno sdélit pfibuznym duvod vysetreni

Sdéleni musi byt od pribuznych nikoli od Iékare — genetika,
ten vysetreni urcitym pribuznym doporucuje

Zabrana opakovaného vyskytu onemocnéni v rodiné



Etické normy presymptomatického testovani
Onemocneéni s nastupem v dospeélosti

*0Odborna kvalita pracovisté
*Dobrovolnost (pisemny pouceny souhlas)
*Protokolarni postup

*Testovani asymptomatomatickych nezletilych je
nepripustné

*Duvérnost (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 onemocnéni
Problémy

Etické aspekty
vzniku nadoru neumime zabranit
u nosicu celozivotni riziko vysoké

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



Hereditarni nadorova onemocneni
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 onemocneni
Problémy

e Socialni aspekty

* riziko diskriminace napf. komercnich pojistoven,
zameéstnavatele

* nizka informovanost lékarské verejnosti



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
onemocnéni, které se v rodiné 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 tehotenstvi pokracovat nebo téhotenstvi ukoncit

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

Snizeni komplikaci, porod na specializovaném pracovisti

Genetické poradenstvi a prevence opakovaného vyskytu
onemocneéni



Preimplantacni genetické testovani - aneuploidie

* Vyhledavani vrozenych chromosomovych aberaci
u embrya

* Riziko je obvykle nizké — nahodné

e Zlepseni nadéje na otéhotnéni a donoseni téhotenstvi
* Vysoka spolehlivost vysetreni cca 98-99%

e Urcita pravdépodobnost otehotnéni

* Financéni narocnost

* Snizuje potrebu nabizet invazivni prenatalni vysetreni v
téhotesntvi

* Snizuje riziko nutnosti rozhodovani se
o ukonceni gravidity

* Nutnost umeélého oplodnéni



Preimplantacni genetické testovani — monogenni
choroby

* Diagnostika cilena na onemocnéni v rodineé s vysokym
genetickym rizikem

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

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

* Vyznamne snizuje riziko nutnosti rozhodovani se o
ukonceni gravidity

* Nutnost umélého oplodnéni



Novorozenecky screening

* \Vysetreni celoplosné — vsichni novorozenci
e Vysetreni dobrovolné

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

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

* Souhlas rodicu, likvidace
Karticek...Véstniky MZ



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.)



I 4 4

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 individualnim lécebném
postupu a vsech jeho zménach (dale jen ,informace o zdravotnim stavu“),

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

Irve

VYVOji,
b) ucelu, povaze, pfedpokladaném prinosu, moZnych dusledcich a rizicich
navrhovanych zdravotnich sluzeb, véetné jednotlivych zdravotnich vykonu,

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

d) dalsi potiebné léché,

e) omezenich a doporucenich ve zplisobu 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.



V 4 A4

Zasady komunikace v mediciné

Zakon 372/11- 32

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

(2) Informace o nepfriznivé diagndéze nebo progndéze zdravotniho stavu pacienta mize
byt v nezbytné nutném rozsahu a po dobu nezbytné nutnou zadrzena, lze-li dlivodné
predpokladat, Zze by jeji podani mohlo pacientovi zplisobit zavaZznou ijmu na zdravi.
Podle véty prvni nelze postupovat v pripadé, kdy

a) informace o urcité nemoci nebo predispozici k ni je jedinym zplisobem, jak
pacientovi umoznit podniknout preventivni opatreni nebo podstoupit v€asnou lécbu,

b) zdravotni stav pacienta predstavuje riziko pro jeho okoli,

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

(3) Poskytovatel mize v nezbytném rozsahu zadrzet informaci o zdravotnim stavu
nezletilého pacienta jeho zakonnému zastupci, péstounovi nebo jiné pecujici osobé v
pripadé podezreni, ze se tato osoba podili na zneuzivani nebo tyrani nebo ohrozovani
zdravého vyvoje tohoto nezletilého 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 tkonlim.



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 ucelné.

osSetrujici 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 vlibec vnimat.

(5) Jde-li o nezletilého pacienta nebo pacienta zbaveného
zpusobilosti k pravnim ukonim, pravo na informace o
zdravotnim stavu a pravo klast otazky nalezi zakonnému
zastupci pacienta a pacientovi, je-li k takovému ukonu
primérené rozumove a volné vyspély.

(6) Jestlize to zdravotni stav nebo povaha onemocnéni pacienta
vyzaduiji, je poskytovatel opravnén sdélit osobam, které budou
0 pacienta osobné pecovat, informace, které jsou nezbytné k
zajisténi této péce nebo pro ochranu jejich zdravi.



v 4 A4

Zasady komunikace v mediciné

Zakon 372/11- 33

(1) Pacient muze pfi pfijeti do péce urcit osoby, které mohou byt informovany o jeho zdravotnim
stavu, a soucasné muze urcit, zda tyto osoby mohou nahlizet do zdravotnické dokumentace o
ném vedené nebo do jinych zapisa vztahujicich se k jeho zdravotnimu stavu, pofizovat si vypisy
nebo kopie téchto dokumentid a zda mohou v pfipadech podle 34 odst. 7 vyslovit souhlas nebo
nesouhlas s poskytnutim zdravotnich sluzeb. Pacient mtiZze urcit osoby nebo vyslovit zakaz
poskytovat informace o zdravotnim stavu kterékoliv osobé kdykoliv po pfijeti do péce, rovnéz
muzZe urceni osoby nebo vysloveni zakazu poskytovat informace o zdravotnim stavu kdykoliv
odvolat. Zaznam o vyjadreni pacienta je soucasti zdravotnické dokumentace o ném vedené;
zaznam podepiSe pacient a zdravotnicky pracovnik. Soucasti zaznamu je rovnéz sdéleni pacienta,
jakym zplsobem mohou byt informace o jeho zdravotnim stavu sdélovany.

(2) Zakaz podavani informaci o zdravotnim stavu vysloveny pacientem se nepouzije na podavani
informaci, popfripadé na sdélovani udajui, které mohou byt sdéleny bez souhlasu pacienta podle
tohoto zdkona nebo jinych pravnich predpist.

(3) Jde-li o pacienta, ktery nemuze s ohledem na sviij zdravotni stav urcit osoby podle odstavce 1,
maji pravo na informace o jeho aktualnim zdravotnim stavu a na poftizeni vypisa a kopii
zdravotnické dokumentace vedené o pacientovi osoby blizké. Pokud pacient drive vyslovil zakaz
sdélovat informace o svém zdravotnim stavu uréitym osobam blizkym, Ize informaci témto
osobam podat pouze v pripadé, Ze je to v zajmu ochrany jejich zdravi nebo ochrany zdravi dalsi
osoby, a to pouze v nezbytném rozsahu.

(4) Osoby blizké zemrelému pacientovi, poptripadé dalSi osoby urcené pacientem, maji pravo na
informace o zdravotnim stavu pacienta, ktery zemrel, a informace o vysledku pitvy, byla-li
provedena, v€etné prava nahlizet do zdravotnické dokumentace vedené o jeho osobé nebo do
jinych zapist vztahujicich se k jeho zdravotnimu stavu a poftizovat z nich vypisy nebo jejich kopie.
Pokud zemrely pacient za svého zivota vyslovil zakaz sdélovat informace o svém zdravotnim stavu
urcitym osobam blizkym, Ize informaci témto osobam podat pouze v pripadé, 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 pouze v nezbytném rozsahu, maji rovnéz
osoby, které s pacientem prisly do styku a tyto informace jsou rozhodné pro ochranu jejich zdravi.



Zasady komunikace v mediciné

51

Zachovani milcenlivosti v souvislosti se zdravotnimi
sluzbami

71

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



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

28

(5) Za geneticky pribuzné osoby pacienta se pro ucely 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 vysledkl genetického vysetreni vyplyva
diagnosticky zaver, podle néhoz Ize 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
lékaFfem se specializovanou zpusobilosti v oboru lIékarska genetika, a
to pred a po vysetreni.




Zasady komunikace v lékarské genetice

29

(1) Genetické laboratorni vysetreni biologického materialu odebraného z téla
zemielého k vyukovym, védeckym a vyzkumnym tGceliim lze provést 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, nemuze byt toto vysetireni
provedeno; to neplati, je-li treba zjistit nebo ovérit zavazné informace o zménach
v lidském zarodecném genomu zemrelého potrebné pro zajisténi ochrany zdravi
geneticky pribuznych osob.

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

S odmitnutim genetického vysetreni nesmi byt pro pacienta spojena zadna Ujma,
ani nesmi byt vystaven psychickému natlaku. Vysledky genetickych vysetreni
nesmeji byt bez pisemného souhlasu pacienta poskytnuty tretim osobam. Prode;j
nebo darovani vysledkti genetickych vysSetreni tretim osobam bez pisemného
souhlasu pacienta, v€etné pisemného souhlasu dotcené geneticky pribuzné
osoby, je zakdazan. Vysledky genetického vysetreni nesméji byt pouzity k jakékoli
diskriminaci pacienta a geneticky pribuznych osob.



Zasady komunikace v lékarské genetice

* (3) Genetické laboratorni vysetreni lidského embrya nebo
plodu, v€etné stanoveni jeho pohlavi, nesmi byt
provadéno z jinych diivodu nez pro ucely podle 28 odst.
3 pism. a) bodu 1 az 3 a bodu 6. Laboratorni genetické
vysetieni u lidského embrya nebo plodu muze byt
provedeno za predpokladu, ze lékar se specializovanou
zpusobilosti v oboru lIékarska genetika provede genetické
poradenstvi u matky, které je po ukonceni laboratorniho
genetického vysetreni u lidského embrya nebo plodu
nasledovano genetickym poradenstvim k radné
interpretaci vysledkt. Laboratorni genetické vysSetreni u
lidského embrya nebo plodu se provede pouze po podani
informace a s pisemnym souhlasem matky ( 28 odst. 4).



Genetické poradenstvi
Otazniky v hlave klinického genetika

Stanoveni spravné — suspektni diagnozy
Potvrzeni diagnozy
Sdéleni diagnozy

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

Korelace genotyp vs. fenotyp

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

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



Genetické poradenstvi
Otazniky v hlave klinického genetika

Moznost testovat — povinnost testovat
Svobodny informovany souhlas
Vyuziti — Zneuziti

Legislativa

Neinvazivni prenatalni diagnostika — vysetreni fetalni
DNA v krvi matky

Diagnostika potvrzena na mol. Urovni - cesta ke kauzalni
terapii

Financni narocnost

Spoluprace klinickych genetikli a molekularnich biologu
Multioborova spoluprace

Mezinarodni spoluprace

Spoluprace s organizacemi pacientu

Komplexni a podplirna péce



Budujeme mosty

Vymytit” geneticky podminéné choroby se nam
asi hned tak nepodari...

e Vcasna diagnostika
e Péce zdravotni

e Péce socialni

* Pomoc a podpora

* Prevence

Komplexni, podptlirna, multioborova spoluprace



