
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Vġechna jm®na v tomto let§ļku byla zmŊnŊna z dŢvodu ochrany 
osob, které poskytly interview.  
 
VytvoŚila skupina Genetic Alliance UK. 
 
PŚeklad: Đstav biologie a l®kaŚsk® genetiky UK 2. LF a FN v Motole  
Đnor 2009 

 
 

Ilustrace: Rebecca J Kent 
www.rebeccajkent.com 

rebecca@rebeccajkent.com 

16 

 

Testov§n² pŚenaġeļstv² 

 

Informace pro pacienty a rodiny  



Testov§n² pŚenaġeļstv² 
 
Tento informaļn² let§ļek je urļen lidem, kteŚ² se chystaj² 
podstoupit testov§n² pŚenaġeļstv² nebo jej jiģ podstoupili. 
Dozv²te se v nŊm, co to znamen§ bĨt ĂpŚenaġeļemñ a jak zjist²te, 
zda jste pŚenaġeļem. Z²sk§te tak® informaci, jak® praktick® i 
emocion§ln² dopady bude m²t ģivot s vĨsledky takov®ho testu. 
řadu z tŊchto informac² jsme z²skali d²ky rozhovorŢm s lidmi, 
kteŚ² test na pŚenaġeļstv² podstoupili. Douf§me, ģe to pro v§s 
bude uģiteļn®.  
 
A. Co to znamen§ bĨt pŚenaġeļem? 
 
Proto, abyste pochopili, co znamen§ bĨt pŚenaġeļem, bude 
dobr® porozumŊt, co jsou geny a chromosomy. 
 
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.  
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Orphanet  - VolnŊ pŚ²stupn® webov® str§nky s informacemi o 
vz§cnĨch chorob§ch, klinickĨch testech, l®c²ch a spojen² na 
sv®pomocn® skupiny v cel® EvropŊ (v hlavn²ch evropskĨch 
jazyc²ch). 
www.orpha.net  
 
é nebo kontaktujte sv® region§ln² genetick® pracoviġtŊ:  
www.slg.cz/app/index/25/seznam 
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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.  
 
ZmŊny v genech nebo chromosomech se nazĨvaj² mutace. 
Vġichni jich neseme celou Śadu. Protoģe vġak m§me dvŊ kopie 
vŊtġiny genŢ, norm§ln² kopie kompenzuje kopii s mutac². BĨt 
pŚenaġeļem proto znamen§, ģe nejste postiģen onemocnŊn²m, 
ale pŚen§ġ²te zmŊnŊnou kopii genu na jednom z p§ru 
chromosomŢ. To, ģe jste pŚenaġeļ, vŊtġinou nijak neovlivŔuje 
vaġe zdrav². Probl®m pŚenaġeļstv² vyjde najevo teprve tehdy, 
kdyģ pro n§s mŢģe znamenat, ģe budeme m²t dŊti s genetickĨm 
postiģen²m.   
 
Kdy mŢģe pŚenaġeļstv² v®st k moģnosti, ģe naġe dŊti budou 
postiģeny genetickou chorobou?  
 
MŢģe doj²t ke tŚem situac²m, kdy pŚenaġeļstv² mŢģe v®st 
k postiģen² d²tŊte: 
 
1. Autosom§lnŊ recesivn² onemocnŊn² 
U tŊchto onemocnŊn² plat², ģe d²tŊ bude postiģen® genetickou 
chorobou pouze v pŚ²padŊ, ģe oba rodiļe maj² mutaci pro stejn® 
genetick® onemocnŊn². Pokud oba rodiļe maj² takovou mutaci, 
je 25% riziko (1 ze 4), ģe kaģd® d²tŊ zdŊd² jednu kopii mutace od 
kaģd®ho z rodiļŢ a bude postiģen®. Mezi ļast§ onemocnŊn², 
kter§ se dŊd² t²mto zpŢsobem, patŚ² cystick§ fibr·za, srpkovit§ 
an®mie, beta-thalasemie a Tay-Sachsova choroba. V²ce 
informac² mŢģete naj²t v let§ļku Autosom§lnŊ recesivn² 
dŊdiļnost.  
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2. OnemocnŊn² v§zan§ na X chromosom: 
U tŊchto onemocnŊn² plat², ģe ģena pŚenaġeļka m§ 50% riziko 
(1 ze 2), ģe jej² synov® mohou bĨt postiģeni genetickou 
chorobou. Je tak® 50% riziko (1 ze 2), ģe jej² dcery mutaci zdŊd² 
a budou pŚenaġeļky stejnŊ jako ona. VĨjimeļnŊ mŢģe bĨt 
postiģen§ i dcera. Pokud m§ muģ postiģenĨ X-v§zanou chorobou 
dcery, tyto dcery vģdy zdŊd² mutaci a budou pŚenaġeļky. Jeho 
synov® vġak mutaci nikdy nezdŊd². V²ce informac² mŢģete naj²t 
v let§ļku DŊdiļnost v§zan§ na X chromosom. 
 
Mezi ļast§ onemocnŊn², kter§ se dŊd² t²mto zpŢsobem, patŚ² 
syndrom fragiln²ho X, Duchenneova muskul§rn² dystrofie a 
hemofilie. 
 
3. Chromosomov® pŚestavby 
Pokud je jedinec pŚenaġeļem chromosomov® pŚestavby (jako 
napŚ²klad balancovan® chromosomov® translokace), je zvĨġen® 
riziko, ģe tŊhotenstv² skonļ² spont§nn²m potratem nebo ģe se 
narod² d²tŊ s fyzickĨm handicapem a poruchou uļen². V²ce 
informac² mŢģete naj²t v let§ļc²ch Chromosomov® zmŊny a 
Chromosomov® translokace. 
 
Mohl bych bĨt pŚenaġeļem ? 
 
Je Śada dŢvodŢ, proļ mŢģete m²t zvĨġen® riziko pŚenaġeļstv² 
urļit® genetick® choroby nebo chromosomov® pŚestavby.  

¶ NŊkdo z vaġ² rodiny m§ recesivn² chorobu, chorobu 
v§zanou na X chromosom nebo chromosomovou 
pŚestavbu.  

¶ NŊkdo z vaġ² rodiny zjistil, ģe je pŚenaġeļem urļit® 
recesivn² choroby, X v§zan® choroby nebo 
chromosomov® pŚestavby.  

¶ M§te d²tŊ s recesivn² chorobou, X v§zanou chorobou 
nebo chromosomovou pŚestavbou. 

¶ V§ġ etnickĨ pŢvod znamen§, ģe m§te vyġġ² 
pravdŊpodobnost, ģe budete pŚenaġeļem urļit® genetick® 
choroby. PatŚ² sem napŚ²klad srpkovit§ an®mie u lid² afro-
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ñZ²skali jsme spoustu informac² od 
sv®pomocn® skupiny, coģ n§m pomohlo. 
Je dobr® to vŊdŊt, protoģe nŊkdy pracuj² 
i v noci, takģe kdyģ chcete, zavolejte jim 
a popov²dejte si po telefonu, poġlou v§m 
vŊci poġtou, pracuj² se 
ġkolamiéò (pŚenaġeļka fragiln²ho X) 
 
 
 
 
 
 
Dalġ² informace:  
 
Đstav biologie a l®kaŚsk® genetiky UK 2.LF a FN v Motole  
V Đvalu 84, Praha 5, 150 06 
tel: +420 224433501; Fax: +420 224433520 
Email: klinicka.genetika@fnmotol.cz 

http://ublg.lf2.cuni.cz 
 
Spoleļnost l®kaŚsk® genetiky Ļesk® l®kaŚsk® spoleļnosti  
J. E. PurkynŊ;  
www.slg.cz  
 
Genetika  - v§ġ zdroj informac² o genetice.  
www.genetika.wz.cz/genealogie.htm  
 
Datab§ze pracoviġŠ poskytuj²c²ch molekul§rnŊ genetick§ 
vyġetŚen² velmi ļastĨch genetickĨch onemocnŊn² v Ļesk® 
republice (CZDDNAL) 
www.uhkt.cz/nrl/db 

 
EuroGentest  - VolnŊ pŚ²stupn® webov® str§nky s informacemi o 
genetick®m vyġetŚen² (v angliļtinŊ). 
www.eurogentest.org  
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je to jejich chyba, ģe pŚ²sluġnĨ gen pŚedali. MŊli byste si 
uvŊdomit, ģe takov® reakce mohou nastat. 
 
ñMoje m§ma o tom mluvila s babiļkou a ta Śekla ñode mŊ to nen², 
teļkaò. ProstŊ to utnula, Śekla ñj§ jsem do rodiny nic takov®ho 
nepŚineslaò. (pŚenaġeļka fragiln²ho X) 
 
ñByla z toho v§ģnŊ neġŠastn§. C²tila se provinile. A j§ jsem Śekla 
ï pod²vej, to se prostŊ st§v§, nen² to tvoje chyba.ò (pŚenaġeļka 
cystick® fibr·zy s postiģenĨm d²tŊtem) 
 
MŢģe v§m pomoci, kdyģ budete m²t zpr§vu od sv®ho genetika, 
kterou budete moci pŚ²buznĨm uk§zat. PomŢģe v§m objasnit, co 
to znamen§ bĨt pŚenaġeļ. VysvŊtl² tak®, ģe bĨt pŚenaġeļem je 
vŊc n§hody.  
 
Kde hledat oporu  
 
Genetici a jin² zdravotniļt² specialist® (napŚ. poradci a 
psychologov®) vŊd², jak pomoci lidem vyznat se v emoc²ch, kter® 
vyvolaj² vĨsledky testŢ na pŚenaġeļstv². Mohou pro v§s bĨt 
dobrĨm zdrojem informac² a podpory.  
 
ñSchŢzka s Emmou (genetickou poradkyn²) mŊ velmi uklidnila, 
protoģe pŚedt²m jsem moc nech§pala, ģe je tu nŊco jako CVS 
nebo amniocent®za, a tak bylo prostŊ dobr® nechat si vysvŊtlit 
od profesion§la, jak® jsou moģnosti.  Moc mi to 
pomohlo.ò (pŚenaġeļka Tay Sachsovy choroby) 
 
NŊkomu pomŢģe kontakt se sv®pomocnou organizac². 
Sv®pomocn® organizace pacientŢ mohou poskytnout informace 
o praktickĨch i emocion§ln²ch aspektech skuteļnosti, ģe jste 
pŚenaġeļem choroby. Mnoh® z tŊchto organizac² maj² webov® 
str§nky a poradensk® linky, kde takov® informace a rady 
obdrģ²te. Ļasto take zkontaktuj² pacienty a rodiny s jinĨmi lidmi v 
podobn® situaci. Mohou m²t i diskusn² f·ra, kde si ļlenov® 
vz§jemnŊ emailuj².  
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karibsk®ho pŢvodu, beta - thalasemie u lid² 
stŚedomoŚsk®ho pŢvodu a Tay Sachsova nemoc u 
aġken§zskĨch ĢidŢ. Tato onemocnŊn² maj² vyġġ² 
prevalenci u tŊchto konkr®tn²ch etnickĨch skupin, ale 
mohou se vyskytovat i u ostatn²ch. 

 
I v pŚ²padŊ, ģe ģ§dnĨ z vĨġe uvedenĨch dŢvodŢ neplat², mŢģete 
se rozhodnout, ģe si pŚejete test na pŚenaġeļstv², protoģe v§ġ 
partner nebo partnerka v², ģe je pŚenaġeļem urļit® recesivn² 
choroby. V takov®m pŚ²padŊ v§m vĨsledky testu pomohou zjistit, 
zda vaġe budouc² dŊti maj² zvĨġen® riziko postiģen² touto 
chorobou. 
 
Jak mohu zjistit, zda jsem pŚenaġeļ? 
 
Pokud se domn²v§te, ģe byste mohl bĨt pŚenaġeļem urļit® 
genetick® choroby, mŊl byste si promluvit se svĨm praktickĨm 
l®kaŚem. Ten v§s mŢģe doporuļit do genetick® poradny. KlinickĨ 
genetik se v§s zept§ na rodinnou anamn®zu a genetick§ 
onemocnŊn², kter§ se ve vaġ² rodinŊ vyskytuj². Probere s v§mi, 
co to znamen§ bĨt pŚenaġeļem a jak® jsou dŢsledky takov® 
informace. Je dŢleģit® m²t na pamŊti, ģe testov§n² na 
pŚenaġeļstv² je osobn²m rozhodnut²m a ģe je zcela dobrovoln®. 
NemŊli byste m²t pocit, ģe v§s nŊkdo k testov§n² nut², pokud ho 
neshled§v§te uģiteļnĨm.  
 
Pokud si pŚejete testov§n² na pŚenaġeļstv² a 
odborn²k pro nŊ shled§ dŢvod, bude v§m 
nab²dnut genetickĨ test. GenetickĨ test zjist², 
zda m§te mutaci v konkr®tn²m genu nebo 
chromosomu, kter§ by znamenala, ģe jste 
pŚenaġeļ. Test se vŊtġinou prov§d² z odbŊru 
krve, i kdyģ v nŊkterĨch pŚ²padech je moģn® 
pouģ²t vzorek slin. Vzorek v§m bude odebr§n 
a bude odesl§n do laboratoŚe k analĨze. 
 
V²ce informac² o genetick®m testov§n² 
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