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Genetické testovani
pro zdravotni ucely

Kazdy ¢loveék zdédil jedinetnou kombinaci genu od svych rodicu. Tato
zékladni vybava spoletné s vlivem ruznych faktort prostredi v prubéhu
lidského Zivota zpusobuje odliSnost jedné osoby od druhé, co se tyka vzhledu,
citlivosti na urCité druhy 1é¢by aZ po nachylnost k nemocem apod.

Védecké pokroky ndm umoZznujf

prozkoumavat lidsky genom a ziskavat

z néj ruzné informace. Jakékoliv

laboratorni vySetfeni provadéné

s cilem ziskat informace o urcitych

aspektech dédicné vybavy jednotlivce
je genetickym vySetfenim.

Je duleZité uvedomit si, Ze u valné vetsiny nemoct ovlivauji geny riziko
jejich rozvoje jen cdstecné. Dalst faktory jako dosavadni nemoci,
Zivotni styl a prostredi hraji rovnéz velmi duileZitou roli.

Tento informaéni dokument je zaméfen na poskytnuti zakladnich informaci
o genetice a jejim vlivu na naSe zdravi a rovnéz ma byt voditkem, jak
pristupovat ke genetickému vySetrovani.
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smn Za jakych okolnosti pfichazi v uvahu genetické vysetfeni?

Genetické vySetfeni provadéné v ramci zdravotni péte muZze poskytnout
informace duleZité pro zdravi ¢lovéka. Pro genetické vySetfeni mohou byt
ruzné medicinské duvody. Pokud ma Vas lIékar podezieni, Ze byste mohl/a
trpét nemoci s genetickym pozadim, miuZe Vés odkazat na odborného
lékare, jenZ je specializovan na vySetfovani, diagnostiku a 1é¢bu pacientu,
u nichZ je podezreni na genetickou poruchu nebo jimz dédi¢na nemoc byla
prokazana. Tento odbornik (klinicky genetik) pozorné prozkouma okolnosti
Vasi nemoci, stejné jako osobni i rodinnou anamnézu a VaSe symptomy.
™ h, Pokud vyvstane podezreni na konkrétni genetickou poruchu, bude Vam
c (o) L navrzeno genetické vysSetreni (je-li pro danou nemoc k dispozici) s cilem
: stanovit definitivni diagnozu.

Potreba profesionalniho genetického poradenstvi

ProtoZe genetické vySetfeni muze mit zavazné dusledky, je Zadouct,
aby pacienti zvazujici genetické vySetreni vyhledali genetickou
konzultaci (genetickou poradu). Genetické poradenstvi
vcetne objektivniho informovani poskytuji specializovani
odbornici, ktefi Vam, pripadné Vasi rodin¢, pomohou
pri rozhodovani. Pri genetické konzultaci se vzdy
bere v Givahu i Vase aktualni situace a Vase potreby;
konzultujici 1ékar Vam rovneZz poskytne informace

o vSech nabizenych moZnostech, aniz by se snazil
ovlivnit Vase rozhodnuti.

Geneticka konzultace muZe zahrnovat i odbornou
psychologickou pomoc pri rozhodovani pred
provedenim testu — a pokud se pro genetické
vySetreni rozhodnete, i po vySetfeni proto, abyste byli
schopni vyrovnat se s pripadnym dopadem vySetreni.
Tato podpora muZze zahrnovat i sd€leni a vysvétleni vysledku
vySetreni dal$im ¢lentim Vasi rodiny. Genetické poradenstvi tedy pomahé pacientim
pred, v prubehu i po provedeni genetického vysetient.

Nékteré bezné duvody, pri nichZ se zvaZzuje genetické vySetient:

= U Vs nebo Vaseho ditéte se objevuji priznaky onemocnén{ a je zapotreb{
stanovit diagndzu nebo najit biologickou pri¢inu nemoci.

= Ve Vasi rodin€ je zndma geneticka porucha a Vy chcete zjistit, zda existuje
pravdépodobnost toho, Ze se tato nemoc projevi i u Vas.

= Ve Vasirodiné nebo v ¢asti populace, k niZ patrite, ke které patrite, je zvySené
riziko narozeni ditéte s konkrétni genetickou poruchou a Vy si prejete zjistit,
zda je riziko, Ze byste mohl/a tuto nemoc prenést na Vase budouci déti.

= Néekolik Vasich téhotenstvi skonCilo samovolnym potratem.

Genetické testovani pro zdravotn{ G¢ely/ Rada Evropy



smm Trocha biologie

Kazdé lidské t€lo se sklada z nékolika bilionu bunék, zakladnich
stavebnich jednotek vSech Zivych organismu, které tvori strukturu téla.
Preménuji vyzivné latky z potravy na energii a vykonavaji fadu dalSich
specialnich funkei. Buriky stejného typu dohromady tvor{ tkané, které pak
dale vytvareji orgény. V t€le se nachazi priblizné 200 raznych typu bunék,
které tvori svaly, nervy, plice, srdce, pohlavni organy, krev atd.

Kazda bunka méa jadro, ve kterém jsou uchovavany veskeré
potfebné informace pro rozvoj a spravnou funkci organismu. Tyto
informace jsou ,,zapsany‘ na biologickém nosic¢i nazyvaném DNA
(deoxyribonukleova kyselina). Pokud
y JADRO pfirovname DNA k dlouhé véte,
BunkaA kterd poskytuje kompletni popis
organismu, pak jednotlivé geny
predstavuji jednotliva slova této
véty. Kazdy gen ovliviiuje jednu
nebo vicero funkci v organismu.
Pokud je gen poSkozen nebo
zcela chybi, organismus nemuze
nadale plné vykonavat danou
funkci. Kompletni sada vSech
genu pak tvori genom.

Bunétné jadro tedy

obsahuje genom, ktery

je genetickym zakladem

dané osoby. Kazdé dité

ziskava polovinu svého genomu

od kazdého z rodicu, proto se genom
Casto oznacuje jako nositel dédi¢nosti.

CHrROMOZOM

o v Voo 3 5
chromozomu, nebo presnéji e . _r

23 para, protoze chromozomy iﬂ‘ ““ ““ N“ “N

Co jsou chromozomy?
Chromozomy, slozené z DNA,
jsou viditelné pouze pri
déleni bunck. Clovek ma 46
| .
jsou vzdy ve dvojicich: jeden HH ““
] 7 8 9 1 11 12

par pohlavnich chromozomu
- nazyvanych X a X u Zen,
resp. X a' Y u muzu — a dal$ich

22 para, oznatovanych Cislem nn n“ ““
od 1 do 22. 3 M4 18 .
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smn Co se hleda pfi genetickém vySetreni?

Genetické vySetieni je analyzou ¢asti Vasi DNA. Genetické vySetfeni muZze
pomoci zjistit, zda se v konkrétnim genu nebo chromozomu vyskytuje
S g néjaka zména. Tato zména, Casto nazyvana mutace, muZze ovliviiovat
AL A= vSechny buriky v organismu a muZe se prenést na dal3i generace.

Vase geny a Vas lékar

Aby bylo mozné studovat DNA, nejdriv musi byt odebran vzorek krve nebo slin, ktery
je nasledné odeslan do laboratore k vySetreni. Laborator vysledky vySetreni vétSinou
predava v pisemné forme odesilajicimu 1ékari, ktery je pak s Vami prodiskutuje.

Existuji tfi hlavni typy nemoci zpusobenych dédi¢nymi mutacemi:

= Chromozomalni nemoci

Chromozomalni odchylky se objevuji tehdy, pokud ma jedinec poskozeny
jeden nebo vic chromozomu (napr. prekiizeni chromozomu nebo chybéjici
Cast chromozomu), nebo kdyZ je potet chromozomu jiny neZ 46. To je pripad
jedinct s Downovym syndromem, ktefi maji jednu kopii chromozomu 21
navic, coz znamena dohromady 47 chromozomu.

= Monogenni nemoci

Monogenni nemoci jsou vysledkem zmén v jednom genu. Monogenn{
nemoci jsou zpravidla zavazné a pomérné vzacné, byt v celosvétovém
méritku postihuji miliony lidi. Povaha nemoci zavis{ na funkci postizeného
genu. Kazdy ¢lovék mé dvé kopie kazdého genu — védecky receno alely.
Jedna alela kazdého paru chromozomu pochazi od otce a druha od matky.

Neékteré monogenni nemoci jsou zpusobené zménou jen na jedné alele.
Je tomu tak napriklad v pripadé¢ Huntingtonovy nemoci, ktera ovlivnuje
koordinaci svali a vede k Gbytku kognitivnich (rozpoznavacich)

Chromozom se schopnosti.

dvéma alelami
stejného genu

Jiné monogenni nemoci se projevi pouze tehdy,

pokud jsou pozménéné obé alely. U jedincu .
s jedinou zménénou alelou se nemoc neprojevi.

Tito lidé jsou pouhymi prenaSeci mutace, jako

je tomu napf. u cystické fibrosy - chronické

nemoci postihujici dychaci a zaZivaci systém.

Pokud je zménéna jen jedna alela, ¢lovek neni

2N 2

nemocen, jen prena$i mutaci. Byva oznaCovan
za (zdravého) prenaSece. U téchto prenaSetu
se jen zridka projevi jakékoliv priznaky .
nemoci, ovsem pokud dva prenase¢i maji .
spolecného potomka, je zde 25% riziko, Ze
takové dité zdédi dvé mutantni kopie genu
a nemoc se u néj projevi.
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=« Komplexni genetické poruchy

Komplexni genetické poruchy jsou vysledkem spolupusobeni nékolika
genetickych zmén v kombinaci s vlivy prostfedi a zivotniho stylu. Mezi
komplexni genetické poruchy patri velmi bézné nemoci, jako je cukrovka,
vétsina typu nadora, astma a srde¢ni onemocnéni. Na rozdil od monogennich
poruch hraje tlohu v néstupu a rozvoji tohoto typu nemoci cela rada gena.

Presto, Zze je genetickd slozka téchto béznych onemocnéni jednou
z duleZitych oblasti genetického vyzkumu, doposud ji stile malo rozumime
a vysledky vySetrovani zaméreného na komplexni genetické poruchy jsou
povazovany za malo presné ¢i dokonce bezpredmétné pro uréeni mozného
budouciho rozvinuti dané nemoci.

Rozli¢né typy genetického vySetreni

> Diagnostické genetické vySetreni

Diagnostické genetické vySetreni se zamérfuje na diagnostiku genetické poruchy u osoby,
u niz se jiz projevily priznaky. Vysledky takového vysetfeni mohou prispét k rozhodnut{
tykajici se 1é¢by a dalsi pée. Rovnéz mohou napomoci pri vyreSeni diagnostické nejistoty
a umoznit jednotliveim nakonec zjistit, jakou nemocf trpi.

> Prediktivni genetické vySetfen{

Prediktivni genetické vySetfeni se provadi u lidi, u kterych se doposud Zzadné priznaky
nemoci neprojevily. Zamérfuji se na zachyceni genetickych zmén, které mohou byt spojené
s rizikem rozvinuti nemoci pozdéji v Zzivoté. Tato pravdépodobnost se muZze u jednotlivich
vySetfeni zasadn€ liSit. Jen ve velmi vzacnych pripadech muZe takovéto vySetreni presné
stanovit vysoké riziko rozvinuti dané nemoci v dalsich letech Zivota (napr. vySetreni pro
Huntingtonovu nemoc).

Ve vétSin€ pripadi muZe vySetreni pouze poukazat na riziko objeveni se nemoci v dal$im
prubéhu Zivota, ale neni schopno presné predpovédi, nebot' velmi duleZitou roli vedle genetiky
hraji rovnéz vlivy prostredi. Takovéto prediktivni genetické vySetreni se ¢asto oznacuji jako
test predispozice (nachylnosti).

> VySetreni prenasecstvi

VySetreni prenaSecstvi se vyuziva k urCenf jedincu, ktefi v sobé nosi mutantni alelu genu
spojeného s konkrétni nemoci (napr. cysticka fibroza). U prenaSetu se nemusi projevovat
zadné znamky nemoci, nicméné je zde riziko, ze danou nemoci mohou trpét jejich potomci.

> Farmakogenomické vySetreni

Farmakogenomické vySetfeni se provadi pro zjistovani individualni citlivosti na uritou 1ébu.
Napr. nékteri jedinci muZzou potrebovat vyssi davky 1éku, u dalSich se muZzou projevovat
nepriznivé reakce na nékteré léky.

Mozny prinos genetického vySetrovani

- V pripad€ nékterych onemocnéni muZze genetické vySetreni poskytnout
jistotu o povaze Vasi nemoci nebo nemoci Vaseho ditéte. Pro nékteré
pacienty muZze byt ukonceni nejistoty o diagnoze velmi duleZité.

- Genetické vySetfeni mize pomoci diagnostikovat geneticky podminénou nemoc
a umoznit pripadnou 1é¢bu nebo preventivni opatreni (pokud jsou dostupné).
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- Vysledky genetického vySetfeni mohou poskytnout daleZité informace pro
dal3{ tehotenstvi.

- JelikoZz genetickd onemocnéni jsou Casto dédi¢na, informace o VaSich
genetickych rysech mohou byt uZzitecné i1 pro dalsi Cleny Vasi rodiny.

Omezeni a mozna rizika genetického vySetrovan{

- Podstoupeni genetického vySetreni, ¢ekani na vysledky a jejich sdeleni
muZe zpusobit fadu smiSenych emoci jako je stres, napéti, tlevu nebo pocit
viny. Je proto dualeZité zvazit mozné dusledky vySetfeni pro Vas a Vasi
rodinu jak v pripadé dobrych tak i Spatnych zprav.

- ACkoliv diagnoza muze byt genetickym vySetfenim potvrzena, 1é¢ba nebo
jina opatreni nemusi byt dostupna.

- Pro danou nemoc nemusi byt mozné z rady davodu ur€it genetické priciny:
spolehlivy test jesté nemusi byt dostupny, nebo geneticka priCina dané
nemoci nebyla doposud objevena.

- U nékterych onemocnéni, u nichz je geneticky podklad jiz zndmy, neni
mozné stanovit, jak té¢zké bude u jedince postiZzeni touto nemoct.

- Vysledky Vaseho genetického vySetreni mohou zjistit genetické informace
o dal$ich ¢lenech Vasi biologické rodiny, se kterymi sdilite nékteré dédi¢né
vlastnosti — zejména co se tyCe rizika jejich genetického onemocnéni.
Budou dals{ ¢lenové rodiny tuto informaci chtit védet?

- Vysledky vySetfeni mohou nékdy odhalit rodinna tajemstvi tykajici
se otcovstvi nebo adopce.

smn Vase rozhodnuti podstoupit genetické vySetreni

Rozhodnout se pro genetické vySetreni nemusi byt lehké, je to osobni
volba. Kazdy se muZe svobodné rozhodnout, zda vySetfeni bude nebo
nebude pozadovat a také zda bude nebo nebude chtit byt informovan/a
o vysledcich tohoto vySetreni. Je proto duleZzité, abyste méli k dispozici
zcela jasné a Gplné informace, a také mécli moZznost zeptat se na cokoliv
a rozptylit pochybnosti pred tim, neZz se pro vysetreni rozhodnete.

Genetické vySetrovani deti

Ke genetickému vySetrovani déti se vzdy pristupovalo velmi opatrné. U déti a mladistvych
se obvykle genetické vySetreni provadi pouze v téch pripadech, kdy se z vysledka takového
vySetreni odvijeji bezprostredni preventivni nebo 1écebna opatreni. V pripade, ze vySetren{
neni urgentni (napr. nemoc obvykle vypukne nejdrive v dospélosti a do té doby neni Zadna
1é¢ba mozna), pak se toto vySetreni odlozi do doby, nez je mladistvy ve véku, kdy se sam/a
informované rozhodne.

Drive neZ se rozhodnete pro genetické vySetfeni, méli byste si zodpovedét
nekolik otazek:

= O dané nemoci:

- Co vime o dané nemoci?
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- Postihuje tato nemoc vSechny do stejné miry?

- Jaké to je Zzit s touto nemoci?

- Pro¢ ja nebo mé dité trpime touto nemoci?

- Je i u jinych ¢lent rodiny riziko této nemoci?

- Je pro danou nemoc k dispozici n¢jaka 1écba?

- Pokud ano, mam k této 1é¢bé pristup?

- Kde mohu ziskat o dané nemoci vic informaci?

= O vySetfent:

- Jsou pri absolvovani vysetreni n¢jaka rizika? Pokud ano, jaka?
- Co pro me¢ budou znamenat vysledky tohoto vysetfeni?

- Jak presné bude vySetreni?

- Je nutné, aby byli vySetreni i dal${ ¢lenové rodiny?

- Jak dlouho budu cekat na vysledky?

- Kdo mi sd¢li vysledky vySetfeni?

- Budu mit k vysledkum vySetreni pristup?

Vysledky genetického vysetrenijsou citlivé osobnitidaje tykajici' se vaseho
,biologického soukromi“. Jsou proto povaZovdny za duverné.

Lidem, kteri absolvuji genetické vySetreni se duraznée doporucuje, aby
vyhledali odbornou podporu (genetické poradenstvi), a méli tak jistotu,
Ze vysledky genetického vysetrent a jejich dopady sprdvne pochopt.

= Dalsi duleZité otazky:

- Budou mit vysledky vySetreni dopad i na dal${ ¢leny mé rodiny?

- Pokud ano, mél bych vySetreni nejdrive prodiskutovat s nimi?

- Jaky muZze mit vySetfeni emocionalni dopad na mé a mou rodinu?

- Komu bych mél rict o vysledcich vysetfeni?

- Dostanu i pisemnou informaci o tom, co bylo diskutovano?

- Kdo mi muZze pomoci vysvétlit vysledky vySetfeni mym détem a/nebo
dal$im pribuznym, pokud si to budu prat?

-Jsou vysledky uzpusobené k predani dalsim osobam? Pokud ano,
komu?

- Jsou k dispozici néjaké podpurné sluzby nebo pacientské organizace,
na které bych se mohl obratit?

- M¢€1 bych vyhledat i jiné odborné 1ékare?

mem Genetické testovani zpusobem direct-to-customer
(pfimo zakaznikovi)

V poslednich letech se zvySil pocet genetickych vySetfeni nabizenych
a prodavanych prostrednictvim internetu riznymi spole¢nostmi mimo
zavedeny systém zdravotni péce.

Co jsou tyto spolecnosti?
Rada spoleCnosti nabizejicich tato genetickd vySetreni VaAm umoZni
zakoupit si je po internetu stejné, jako se kupuji knihy nebo hudba.

Genetické testovani pro zdravotni tcely/ Rada Evropy



VétSina téchto firem
inzeruje a nabizi sluzby
genetického vysetfovani
casto bez jakékoliv
Gcasti zdravotnického
odbornika.

Co lze vySetrovat?

Testy  prodavané
témito firmami
zahrnuji néktera z dobre
ovérenych vySetreni,
kterda VAm muZze nabidnout

i Vas oSetrujic{ 1€kar. Mnohdy
ale obsahuji radu dalSich
vySetfeni, jejichz smysluplnost

nebyla ovérena nebo ktera jsou dokonce

povazovana za nevhodna k tomu, aby byla

verejnosti nabizena. VétSina spoletnosti nabizi geneticka vySetreni, ktera
maji Gdajné urCit riziko objeveni se nékterych béznych komplexnich
genetickych onemocnéni /viz vyse/.

Co byste méli védét o genetickém testovani zpusobem ,,primo
zakaznikovi‘“:

= VEétSinu genetickych vySetreni nabizenych na komeréni bazi nepovaZzuje
systém zdravotni péce za smysluplnou. To znamend, Ze nebyla prokazana
kvalita a uZitetnost téchto vySetfeni. Na zakladé vysledku vétSiny téchto
vySetreni neni mozné predpovédet, zda se u Vas dana nemoc projevi, ani
jak4 muZze byt tize tohoto onemocnéni. Jak jiz bylo vySe zduraznéno, pro
valnou vétSinu nemoci maji geny jen ¢astecny vliv na riziko rozvinuti téchto
chorob. Dals{ faktory jako jiné nemoci, Vas Zivotni styl a VaSe prostredi
hraji rovnéz duleZitou roli.

= Objednani si genetického vysetfeni neni stejné jako objednani knihy.
Vzdycky je dulezité nejdrive zvazit mozny dopad vysledka takového
vySetreni na Vas a Vas{ rodinu.

= Genetické vySetfovani déti se musi vzdy zvazovat s velkou opatrnosti (viz.
okénko ,,Genetické vySetfovani déti“). Durazné doporutujeme neprovadét
zadna geneticka vySetreni déti mimo zavedeny systém zdravotni péce.

«Rada firem funguje bez 1ékarského dohledu a bez primého kontaktu
mezi pacientem a lékafem. Poradte se se svym oSetfujicim lékafem, zda
dané vySetfeni muZze poskytnout uZzitetnou informaci o vasem zdravotnim
stavu. Ujistéte se, ze rozumite vyhodam i omezenim drive, nez si vySetren{
zakoupite.

= Ptejte se, co se stane s Vasim vzorkem, a jak bude zajiSténa bezpecnost
VaSeho vzorku a VaSich osobnich adaju. Zjistéte si, zda informace o Vés
budou sdélovany dal$im firmam nebo vyzkumnym organizacim.
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= Pokud jste si komer¢ni genetické vySetien{ jiz objednali, poradte se se svym
oSetrujicim lékarem drive, neZ vykonate jakakoliv rozhodnuti tykajici se Vaseho
zdravi.

Dalsi informace o genetickém testovani:
» http://www.eurogentest.org/patient/

EuroGentest pripravil fadu letdka s cilem poskytnout obecné informace pro pacienty
a rodiny o genetice a o genetickém vySetfovani.

» http://www.orpha.net/

Orphanet vytvari databazi o vzacnych nemocech, 1écich pro 1é¢bu vzacnych nemoci (orphan
drugs), odbornych centrech, diagnostickych vySetrenich, pacientskych organizacich atd.
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O Cem je tento dokument?

Tento informacni dokument ma za cil poskytnout obecné a objektivni informace o genetickych
vySetrenich, vcetné jejich povahy a moznych dopadu téchto vySetfeni. Seznamuje s ruznymi
typy dostupnych vySetreni, jejich vyuZzitim na poli mediciny, a taktéZ s rozsahem a limitacemi
informaci, které z vysledku testa vyplyvaji.
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