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Informace pro pacienta/pacientku (zakonného zastupce) o
genetickém testovani

Zakladni informace

Genetické testovani je specializované lékaiské vysetieni pfimou a/nebo nepfimou
analyzou zdédéného genetického materialu (chromozomi, gent), které by mélo u
vySetifované osoby potvrdit nebo vylouéit pritomnost dédi€cného onemocnéni, pfipadné
stanovit riziko s jakym lze o¢ekavat, ze se u této osoby dédi¢né onemocnéni vyvine.

Zdédény geneticky material je pfitomen v jadru kazdé buriky lidského téla. Tento material
se sklada z 22 parli chromozému a navic jednoho paru pohlavnich chromozémd, u Zeny jsou to
dva chromozémy X, u muze je to jeden chromozém X a jeden Y. Spermie muze nebo vajiCka
Zeny nicméné obsahuji vZzdy pouze jeden chromozdm z paru, coz umoznuje po oplozeni opét
utvofit chromozomovy par tvofeny vzdy jednim chromozémem od matky a jednim od otce.
Chromozomy jsou slozeny z DNA a obsahuji jednotlivé geny, které jsou nazyvany jednotkami
dédicné informace. U Clovéka je celkovy pocet genli stanoven pfiblizné na 30 000. Nékolik malo
genul neni uloZzeno pfimo v jadfe bunky ale v mitochondriich, coz jsou bunééné organely vyskytujici
se v burice v rizném poctu. V souboru vSech naSich genu ( tzv. genom) je obsazen program pro
vyvoj a existenci naseho téla, geny napfiklad kéduji bilkoviny riznych tkani a enzymy.

Genetické zmény lze rozdélit do dvou raznych urovni:
0 Chromozomové zmény- zmény v po¢tu nebo struktufe chromozému jsou zjiStovany pomoci

cytogenetického vySetieni (tzv. karyotypu). Nékteré zmény mohou byt pfilis malé, a proto je
nelze timto zpusobem zjistit.

O Molekularni zmény- jde o malé zmény na urovni jednoho nebo nékolika genli oznaCované jako
.-mutace DNA®, které zjistime pomoci molekularné genetickych metod. Molekularné genetické
vySetfeni je specifické, coz znamena Ze testujeme vzdy jen gen nebo geny souvisejici
s ur€itym onemocnénim a vysledek neodhali dispozice pro jina onemocnéni nez pro to, které
vySetfujeme. Vysledky testl nejsou vzdy jednozna¢né informativni, proto se muze stat, ze
vysledek neni mozZno pouzit.

Ke genetickému testovani se nejcastéji pouziva malé mnozstvi krve (5 — 10 ml) odebrané ze Zily
nebo z pupecniku (u novorozencul pfi porodu), dale pak sliny (obsahuji burfiky sliznice dutiny ustni)
a jiné tkané (kGze, sval, atd.).

Genetické poradenstvi

Genetické testovani, stejné jako vétSina jinych diagnostickych postupu, je dobrovolné a k jeho
provedeni je nutny Vas§ formalni souhlas, nebot se jedna o informace vysoce davérného
charakteru.
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Genetické testy mohou prokazat, ze testovana osoba :

1/ je postizena specifickou genetickou chorobou nebo je u ni zvySeno riziko, Zze k vyskytu této
choroby dojde nékdy v budoucnosti. Vysledek vySetfeni testované osoby muze prokazat zvySené
riziko vyskytu dané choroby také u nejblizSich ¢lenl rodiny (rodi€u, sourozenct, déti).

2/ je zdravym nosic¢em uréité dispozice (mutace) pro dané onemocnéni. Tuto mutaci mohla zdédit
od svych rodi¢l nebo vznikla u testované osoby nové. Mutace muze/mohla byt pfedana jejim
détem a ty mohou mit riziko dané choroby.

3/ je zdrava a dispozice (mutace) pro dané onemocnéni byly u ni jednoznacné nebo s nejvétsi
pravdépodobnosti vylou€eny, a tedy neni nebo je velice nepravdépodobné riziko pfenosu mutace
pro jeji déti a jejich onemocnéni danou chorobou.

Z divodu spravné informovanosti o zamérech, dusledcich a omezenich genetického
testovani je u nas, podobné jako v celém svété toto vySetfeni soucasti komplexniho genetického
poradenstvi, které vede profesionalné Skoleny odbornik - klinicky genetik.

Chceme Vas proto pozadat, abyste se vklidu zeptal(a) na vSechny otazky, které
v souvislosti s genetickym testovanim mate, a které jsou dulezité pro Vase osobni nezavislé
rozhodnuti. Pokud mate pocit, ze si chcete svoje rozhodnuti je§té promyslet, mizete pozadat o
dalSi termin genetické konzultace.
NiZe jsou vyjmenovana néktera témata, ktera by s Vami méla byt probrana tak, abyste jim
porozumél(a) nez se rozhodnete podstoupit nebo nepodstoupit geneticky test.
Hlavni medicinska fakta vCetné diagndézy, progndzy, zplsobl prevence a lécby
onemocnéni, které bude testovano.
o Geneticka fakta spojena s onemocnénim, v€etné vySe rizika pro ostatni ¢leny rodiny.
¢ Pravdépodobnost s jakou Ize u zvoleného genetického testu o¢ekavat vysledky informativni
nebo neurcité ¢i neCekané.
¢ Pravdépodobnost s jakou vysledek testu mize byt nepfiznivy a ztoho vyplyvajici
dasledky pro Vas a pro Vasi rodinu.
¢ Jiné alternativni moznosti postupu nez navrhovany geneticky test.

VaSe pravo test odmitnout a VasSe pravo kdykoliv se rozhodnout, Ze vysledky testu

nechcete védét.

e Mozny prospéch ale i nevyhody, vCetné nevyfeSenych otazek tykajicich se ochrany
davérnosti informaci pfi jednani s pojistovnami, bankami nebo zaméstnavatelem.

e Rozhodnuti Vase a Vasi rodiny nebude mit zadny negativni dopad na naslednou
zdravotni péci.

e Mozné zpusoby vyuziti vzorku tkané po ukonc&eni testovani: skladovani s moznosti dalSiho
testovani pfi vyzadani — DNA banka (uskladnéni) — pouziti pro vyzkum — zni€eni.

o Pfipadné zafazeni do narodniho a/nebo mezinarodniho registru nemocnych s danym
genetickym onemocnénim

¢ Informace o finan¢nich nakladech a jejich hrazeni ¢i nehrazeni zdravotni pojiStovnou.

Informace o planovaném vyS$etfeni viz. téZ ,Informace pro pacienty a rodiny —Chromosomové zmény,
Chromosomové translokace, Autosomalné dominantni dédicnost, Autosomalné recesivni dédi¢nost,
Dédi¢nost vazana na X chromosom, Co se déje v genetické laboratofi?, ““ —informacni broZury Eurogentest
jsou k dispozici na ambulanci UBLG a http://ublg.If2.cuni.cz

Vas osetfujici I€kar genetické ambulance.............ccccceeeviiiiiiiin tel
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