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 Nádorové prediktivní testování  
                              
Toto je informace o prediktivn²m genetick®m testov§n² u 
dŊdiļnĨch n§dorovĨch onemocnŊn². Napsali jsme ji proto, 
abychom v§m pomohli naj²t odpovŊdi na ot§zky, jako napŚ.: 
Co to je prediktivn² genetickĨ test?  
Proļ se pro nŊj nŊkteŚ² lid® rozhodnou? 
Na co bych mŊl myslet, pokud zvaģuji podstoupen² prediktivn²ho 
testu? 
 
Ļ§st 1. O naġich genech 
 
K tomu, abychom pochopili, co to je genetickĨ test, nejprve bude 
dobr® pochopit, co jsou geny a chromosomy.  
 
Co to jsou geny a chromosomy ?  
 
Naġe tŊlo se skl§d§ z milionŢ bunŊk. VŊtġina bunŊk obsahuje 
kompletn² sadu genŢ. M§me tis²ce genŢ. Geny funguj² jako 
souhrn pokynŢ ovl§daj²c²ch n§ġ rŢst a funkce naġeho organismu. 
Jsou zodpovŊdn® za mnoh® z naġich vlastnost², jako je barva oļ², 
krevn² skupina nebo vĨġka.  
 
Geny jsou pŚen§ġeny na vl§knitĨch struktur§ch, kter® se nazĨvaj² 
chromosomy. Ve vŊtġinŊ bunŊk m§me obvykle 46 chromosomŢ. 
Chromosomy dŊd²me od svĨch rodiļŢ, 23 chromosomŢ od matky 
a 23 chromosomŢ od otce, takģe m§me dvŊ sady po 23 
chromosomech, neboli 23 p§rŢ chromosomŢ. Chromosomy 
obsahuj² geny, a proto dŊd²me dvŊ kopie vŊtġiny genŢ, jednu 
kopii od kaģd®ho z rodiļŢ. To je dŢvod, proļ m§me obvykle 
podobn® vlastnosti jako naġi rodiļe. Chromosomy, a tud²ģ i geny 
jsou vytvoŚeny z chemick® substance, kter§ se jmenuje DNA.  
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Obr§zek 1: Geny, chromosomy a DNA  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
NŊkdy zdŊd²me zmŊnŊnĨ (mutovanĨ) gen, kterĨ v dŢsledku t®to 
zmŊny  nefunguje spr§vnŊ. NŊkdy takov§ mutace mŢģe vzniknout 
aģ v naġ² DNA. Takov§ zmŊna mŢģe v nŊkterĨch pŚ²padech 
zpŢsobit n§chylnost k urļitĨm typŢm n§dorŢ, protoģe gen ned§v§ 
tŊlu spr§vn® instrukce.  

 
Ļ§st 2. O testov§n² 
 
Co to je prediktivn² genetickĨ test? 
 
Prediktivn² nebo t®ģ presymptomatickĨ test poskytne informaci, 
zda m§ pŚ²sluġn§ osoba zvĨġen® riziko vĨvoje urļit®ho typu 
n§doru. Aļkoli k tomu doch§z² vŊtġinou v dospŊlosti, nŊkter® typy 
n§dorŢ se mohou vyskytnout v dŊtstv² nebo v ml§d² (napŚ. u 
jedincŢ s mnohoļetnou endokrinn² neopl§zi² nebo famili§rn² 
adenomat·zn² polyp·zou). Test se vŊtġinou prov§d² ze vzorku 
krve. Ta se analyzuje v laboratoŚi s c²lem zjistit, zda doġlo k 
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nŊjakĨm zmŊn§m v urļit®m genu nebo genech, kter® s 
onemocnŊn²m souvisej². V²ce informac² o tom, jak jsou geny 
analyzov§ny, z²sk§te z let§ļku ñCo se dŊje v genetick® 
laboratoŚi?ò. 
 
Proļ bych mŊl uvaģovat o prediktivn²m testov§n²? 

 
Pokud se ve vaġ² rodinŊ vyskytl urļitĨ typ n§dorov®ho 
onemocnŊn² (vŊtġinou jsou postiģeni dva nebo v²ce vaġich 
pŚ²buznĨch z jedn® strany rodiny, v relativnŊ n²zk®m vŊku, napŚ. 
pod 60 let), mŢģe to bĨt zpŢsobeno vĨskytem zmŊnŊn®ho genu v 
rodinŊ. ĻlovŊk, kterĨ mŊl n§dorov® onemocnŊn² v obzvl§ġŠ 
mlad®m vŊku nebo mŊl mnohoļetn® n§dory, napŚ. prsu a ovaria, 
pŚed 50. rokem vŊku, m§ vyġġ² neģ prŢmŊrnou pravdŊpodobnost, 
ģe m§ zmŊnŊnĨ gen. Pokud byl takovĨ zmŊnŊnĨ gen zjiġtŊn u 
vaġeho bl²zk®ho pŚ²buzn®ho, mohli byste podstoupit prediktivn² 
test, abyste zjistili, zda jste tento gen zdŊdili. Mohli byste si pŚ§t 
takovĨ test v pŚ²padŊ, ģe: 

 

¶ danĨ typ n§dorov®ho onemocnŊn² mŢģe bĨt efektivnŊ 
l®ļen nebo je moģn® mu pŚedej²t, nebo existuj² skr²ningov® 
postupy, kter® by v§m byly nab²dnuty, pokud m§te zvĨġen® 
riziko.  

¶ se domn²v§te, ģe budete-li vŊdŊt v²ce o sv®m riziku, ģe 
t²mto typem n§doru onemocn²te, pomŢģe v§m to v 
dŢleģitĨch rozhodov§n²ch o vaġem ģivotŊ, vļetnŊ 
rozhodnut² o zdravotn² p®ļi (napŚ. ļastŊjġ² kontroly nebo 
preventivn² chirurgickĨ z§krok).  

¶ si pŚejete tuto informaci, abyste 
zjistili v²c o riziku, jak® maj² vaġe 
dŊti.  

¶ jste typ ļlovŊka, kterĨ radŊji bude o 
sv®m riziku, ģe onemocn² 
rakovinou, vŊdŊt, protoģe chce v²ce 
vŊdŊt o sv® budoucnosti.  
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Kter® typy n§dorŢ je moģn® prediktivnŊ testovat? 
 
Existuje cel§ Śada dŊdiļnĨch n§dorovĨch onemocnŊn², kter§ je v 
souļasn® dobŊ moģn® prediktivnŊ testovat. N²ģe jsou uvedeny 
nŊkter® pŚ²klady:  
 
     1)   Urļit® typy n§dorŢ prsu a ovari². 
2) Urļit® typy n§dorŢ stŚeva, traļn²ku nebo dŊlohy 
(endometria), napŚ. nepolyp·zn² kolorekt§ln² karcinom 
(HNPCC) a famili§rn² adenomat·zn² polyp·za (FAP). 

3)   Jin® vz§cn® n§dory, napŚ. retinoblastom (vz§cn® n§dorov® 
onemocnŊn² oka). 

 
Pozn§mka: Je tŚeba m²t na pamŊti, ģe n§dorov® onemocnŊn² 
je ļast§ nemoc, kter§ je ve vŊtġinŊ pŚ²padŢ zpŢsobena 
kombinac² naġich genŢ, ģivotn²ho stylu a dalġ²ch faktorŢ 
vnŊjġ²ho prostŚed². Jenom velmi mal® mnoģstv² n§dorŢ (5-
10%) je dŊdiļnĨch.  
 
Co to znamen§ m²t ñrizikoò? 
 
U dŊdiļnĨch n§dorovĨch onemocnŊn² plat², ģe pokud m§te 
zmŊnŊnĨ gen, m§te ve srovn§n² s lidmi, v jejichģ rodin§ch se 
takto zmŊnŊnĨ gen nevyskytuje, zvĨġen® riziko, ģe onemocn²te  
urļitĨm typem n§doru. 
 
Pokud si mysl²te, ģe m§te nŊjak® riziko, a chcete zv§ģit moģnost 
prediktivn²ho testu na urļitĨ druh n§dorov®ho onemocnŊn², mŊli 
byste se objednat ke klinick®mu genetikovi. DŚ²ve neģ se pro 
testov§n² rozhodnete, mŊli byste ho poģ§dat, aby v§m vysvŊtlil, 
jak® bude vaġe riziko, ģe n§dorem onemocn²te, pokud testy 
uk§ģ², ģe danou zmŊnu genu m§te.  

 
Jak genetickĨ test prob²h§ 
 
DŚ²ve neģ podstoup²te prediktivn² testov§n², mus² se potvrdit, ģe 
skuteļnŊ m§te riziko. Pokud je tomu tak, mus² bĨt zn§mo, jakĨ 
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gen se m§ testovat. TakovĨ proces 
prob²h§ ve dvou kroc²ch. 
 
Nejprve bude sestavena rodinn§ 
anamn®za k posouzen² typu n§dorŢ ve 
vaġ² rodinŊ. V§ġ bl²zkĨ pŚ²buznĨ, kterĨ 
m§ nebo mŊl urļitĨ typ n§doru, bude 
pot® vyġetŚen, aby byl nalezen zmŊnŊnĨ 
gen. Pokud jste vy sami mŊli danĨ typ 
n§doru, mŢģete bĨt prvn² vyġetŚenou 
osobou v rodinŊ pr§vŊ vy. PŢjde potom o 
diagnostickĨ, nikoli prediktivn² test.  
 
Pokud se u pŚ²buzn®ho najde mutace, mŢģe v§m bĨt nab²dnut 
genetickĨ test, kterĨ zjist², zda jste tento zmŊnŊnĨ gen zdŊdili. 
Pokud se u pŚ²buzn®ho zmŊnŊnĨ gen nezjist², prediktivn² test v§m 
nebude moģn® nab²dnout. To neznamen§, ģe nem§te zvĨġen® 
riziko. Vzhledem k vaġ² rodinn® anamn®ze mŢģe st§le vaġe riziko 
bĨt vyġġ², neģli je bŊģn® v populaci. MŊli byste proto st§le 
doch§zet na pravideln® kontroly a skr²ning.  
 
Podstoupen² genetick®ho testu je na vaġem rozhodnut². Nikdy 
byste nemŊli m²t pocit, ģe v§s do nŊj nŊkdo nut², aŠ uģ jsou to 
zdravotniļt² odborn²ci, vaġe rodina nebo pŚ§tel®. Je to tak® 
proces, kterĨ trv§ dlouhou dobu, mŢģe to pŚedstavovat nŊkolik 
setk§n² s klinickĨm genetikem a mŊs²ce ļek§n² na vĨsledky z 
laboratoŚe. MŢģete z²skat informace, kter® pro v§s budou zcela 
nov® a velmi komplikovan®. MŢģe bĨt obt²ģn® tomu vġemu 
porozumŊt. Je dobr® vz²t s sebou na konzultace ļlovŊka, kterĨ 
v§s podpoŚ², kamar§da nebo partnera. MŢģete je poģ§dat, aby si 
bŊhem konzultace dŊlali pozn§mky. Je dŢleģit® m²t moģnost 
probrat ot§zku genetick®ho testov§n² se zkuġenĨm genetickĨm 
odborn²kem. Poskytne v§m veġker® informace, kter® budete 
potŚebovat pro to, abyste se mohli spr§vnŊ rozhodnout. MŢģe 
v§m tak® pomoci probrat rŢzn® emocion§ln² situace, kter® mohou 
nastat, a odpov² v§m na ot§zky nebo obavy, kter® moģn§ m§te.  
Pamatujte, ģe aģ obdrģ²te vĨsledky testŢ, nebude uģ cesty zp§tky. 
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Je proto dŢleģit® pokusit se promyslet nŊkter® dŢleģit® vŊci 
pŚedt²m, neģ se rozhodnete. O nŊkterĨch z nich se zmiŔujeme 
n²ģe. Moģn§ v§m pomohou poloģit si nŊkter® uģiteļn® ot§zky a 
popŚemĨġlet o nich. Jejich seznam vġak nen² ¼plnĨ a ne vġechny 
body se budou vztahovat pr§vŊ k vaġ² konkr®tn² situaci.  
 
Ļ§st 3. Rozhodov§n² 
 
a) L®ļba a prevence 

 
Je moģn® nemoc nŊjak l®ļit nebo j² zabr§nit? 
 
Je dŢleģit® zjistit, zda existuje dostupn§ l®ļba nebo zpŢsob, jak 
sn²ģit riziko, ģe se n§dorov® onemocnŊn² objev², pokud by se u 
v§s naġel zmŊnŊnĨ gen. Kdyģ budete pŚedem vŊdŊt o 
moģnostech, jak riziko sn²ģit, mŢģe v§m to pomoci v rozhodov§n². 
 
Lidem, kteŚ² maj² zvĨġen® riziko n§dorov®ho onemocnŊn², mohou 
ļast® kontroly a skr²ning pomoci odhalit chorobu v ļasn®m stadiu. 
To znamen§, ģe l®ļba mŢģe bĨt mnohem ¼ļinnŊjġ². NŊkteŚ² lid® 
zvol² chirurgick® Śeġen², kter® riziko sn²ģ². To znamen§, ģe jsou 
odstranŊny org§ny (napŚ. prsy nebo vajeļn²ky), u nichģ je 
zvĨġen® riziko vzniku n§doru.  
 
Pokud m§te vĨznamnou rodinnou anamn®zu s vĨskytem 
n§dorov®ho onemocnŊn² urļit®ho typu, ze kter® vyplĨv§ 
moģnost zvĨġen®ho rizika, ģe u v§s v budoucnu propukne 
toto onemocnŊn², vŊtġina opatŚen² sniģuj²c²ch toto riziko by 
v§m mŊla zŢstat dostupn§ i v pŚ²padŊ, ģe nepodstoup²te 
genetickĨ test. MŊli byste se proto o tom poradit se svĨm 
l®kaŚem.  
 

b) Nejistota v genetice  
 

Nejistota ve vĨsledc²ch testu a onemocnŊn² 
 
Prediktivn² testov§n² s sebou nese urļitou m²ru nejistoty, i kdyģ 
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tŚeba jen velmi malou. M§te-li zmŊnŊnĨ gen, neznamen§ to 
s jistotou, ģe onemocn²te rakovinou, ale Ś²k§ v§m to, ģe vaġe 
riziko je vŊtġ² neģ v bŊģn® populaci. Pokud zmŊnŊnĨ gen nem§te, 
neznamen§ to, ģe se u v§s onemocnŊn² nerozvine. M§te vġak 
podobn® riziko, jako bŊģn§ populace.  
 
c) Jak naloģit s vĨsledky 

 
Jak na mŊ mohou vĨsledky testu pŢsobit z emocion§ln²ho 
hlediska?  
Neģli se rozhodnete pro genetick® testov§n², je dobr® zkusit si 
pŚedstavit, jak se asi budete c²tit, pokud obdrģ²te dobr® nebo 
ġpatn® zpr§vy, a vzpomenout si, jak jste na ġpatn® zpr§vy 
reagovali v minulosti. Kdyģ o tom budete pŚemĨġlet, sn§ze se 
rozhodnete, zda je pro v§s lepġ² ģ²t v nejistotŊ a nevŊdŊt, nebo 
zda by bylo l®pe vŊdŊt, aŠ uģ budou vĨsledky jak®koli. MŊjte vġak 
na pamŊti, ģe lid® reaguj² rŢznŊ a neexistuje nic takov®ho jako 
ñnorm§ln²ò reakce.  
 
Jak budu reagovat, pokud vĨsledek uk§ģe, ģe m§m zmŊnŊnĨ 
gen?  
 
NŊkdo d§v§ pŚednost dokonce i vĨsledku, kterĨ znamen§, ģe m§ 
zmŊnŊnĨ gen, pŚed stresem a ¼zkost², kter® zpŢsobuje 
skuteļnost, ģe ģije v nejistotŊ. Pro takov® lidi mŢģe bĨt v²ce 
ñinformac²ò, aŠ uģ jsou jak®koli, ¼levou. 
 
NŊkomu se ulev², kdyģ zjist², ģe m§ vyġġ² riziko 
urļit®ho typu n§dorov®ho onemocnŊn², pokud 
je to nemoc, kterou je moģn® l®ļit. Povaģuje 
informaci za uģiteļnou, protoģe mu umoģŔuje 
udŊlat vġe, co je v jeho sil§ch, pro to, aby se 
zvĨġila pravdŊpodobnost, ģe zŢstane zdravĨ. 
Pro jin® lidi je zjiġtŊn², ģe maj² ñvysok® rizikoò, 
stejn®, jako by zjistili, ģe uģ rakovinu maj². 
Jedin§ ot§zka, kterou se zabĨvaj², je ñkdy 
pŚesnŊ to vypukne?ò. To mŢģe bĨt velmi 
stresuj²c². 
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Pro nŊkoho je zjiġtŊn², ģe m§ zmŊnŊnĨ gen, ġok.  MŢģe se c²tit 
osamŊlĨ, plnĨ ¼zkosti, rozzlobenĨ nebo se stydŊt. Kliniļt² genetici 
a dalġ² zdravotn²ci, jako jsou poradci a psychologov®, maj² 
zkuġenosti a vŊd², jak pomoci lidem v takov® situaci, a mohou bĨt 
oporou.  
 
NŊkomu pomŢģe kontakt s asociac² pacientŢ nebo sv®pomocnou 
organizac². Takov® organizace mohou poskytovat informace o 
onemocnŊn² a o tom, jakĨ je ģivot s touto chorobou. Maj² 
zkuġenosti tak® s praktickou a emocion§ln² str§nkou vŊci. Ļasto 
mohou zkontaktovat lidi a rodiny s jinĨmi lidmi v podobn® situaci.  
 
ZjiġtŊn², ģe m§te zmŊnŊnĨ gen a mohli jste ho pŚedat svĨm 
dŊtem, mŢģe zpŢsobit pocity viny a strachu o budouc² zdrav² 
vaġich dŊt². Je vġak dŢleģit® nezapom²nat, ģe geny jsou 
distribuov§ny n§hodnŊ a ģe to, ģe m§te zmŊnŊnĨ gen, nen² vaġe 
chyba. 
 
Jak budu reagovat, pokud vĨsledek uk§ģe, ģe zmŊnŊnĨ gen 
nem§m? 
 
VŊtġinŊ lid² pŚinese zjiġtŊn², ģe nemaj² zmŊnŊnĨ gen, pocit ¼levy. 
Pro nŊkoho je vġak obt²ģn® sdŊlit ñdobrou zpr§vuò svĨm 
pŚ²buznĨm. PŚemĨġl², proļ ñuniklò pr§vŊ on a ne ostatn² ļlenov® 
rodiny. NŊkdy je tŊģk® pŚijmout fakt, ģe jste mŊli ġtŊst², kdyģ ho 
jin² nemŊli.  
 
 d) Riziko vaġich dŊt² 
 
Co budou vĨsledky testu znamenat pro vaġe dŊti (a budouc² 
dŊti) 
 
VĨsledky vaġich genetickĨch testŢ v§m Śeknou nejen o vĨġi rizika, 
ģe se u v§s rozvine n§dorov® onemocnŊn², ale tak® se dozv²te 
v²ce o riziku, jak® maj² vaġe dŊti. 
 
Pokud vĨsledky uk§ģ², ģe jste nezdŊdili zmŊnŊnĨ gen, kterĨ byl 
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zjiġtŊn ve vaġ² rodinŊ, nem§te 
zvĨġen® riziko, ģe onemocn²te 
danou chorobou. Vaġe dŊti toto 
genetick® riziko od v§s tak® zdŊdit 
nemohou. Je to proto, ģe nemŢģete 
pŚedat zmŊnŊnĨ gen, kterĨ nem§te.   
 
Pokud vĨsledky testu uk§ģ², ģe 
zmŊnŊnĨ gen m§te, vaġe dŊti maj² 
pravdŊpodobnost  1 ze 2 (50%), ģe 
zmŊnŊnĨ gen tak® zdŊd², a mohou 
tud²ģ m²t vyġġ² riziko onemocnŊn² 
bŊhem ģivota. DŊti by se obvykle 
nemŊly prediktivnŊ  testovat, dokud nedos§hnou 18 let. Pokud z 
testov§n² d²tŊte neplyne ģ§dnĨ l®ļebnĨ pŚ²nos, povaģuje se za 
nejlepġ² poļkat do vŊku, kdy je d²tŊ uģ dost star®, aby se 
dok§zalo samo rozhodnout. VĨjimkou jsou pŚ²pady, kdy 
prediktivn² testov§n² d²tŊte mŢģe bĨt z l®ļebn®ho hlediska 
pŚ²nosn®, takģe je skr²ning pro n§dorov® onemocnŊn² ve vaġ² 
rodinŊ doporuļen u d²tŊte mladġ²ho 18 let.  
 
Mluvit o genetick® chorobŊ a vĨsledc²ch prediktivn²ho testov§n² s 
dŊtmi a s dosp²vaj²c²mi mŢģe bĨt velmi tŊģk®. Moģn§ budou m²t 
spousty ot§zek a je dŢleģit® na vġechny odpovŊdŊt co 
nejpoctivŊji, s ohledem na jejich vŊk a stupeŔ zralosti.  
 
Je moģn® nŊjak zabr§nit tomu, aby m® d²tŊ bylo postiģen® 
touto chorobou?  
 
Nejlepġ² zpŢsob, jak zabr§nit rozvoji rakoviny u vaġich dŊt², je 
zajistit, aby  
 
      a)  byly informov§ny o tom, ģe se nemoc v rodinŊ vyskytuje, 

 b) vŊdŊly o moģnostech prevence, kter® pomohou zabr§nit  
   tomuto konkr®tn²mu typu onemocnŊn². 

U nŊkterĨch typŢ n§dorovĨch onemocnŊn², zejm®na u takovĨch, 
kter® postihuj² dŊti a mladistv®, je moģn® prov®st test bŊhem 
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