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Co to je genetickĨ test? 

 
Informace pro pacienty a rodiny  



Co to je genetick® vyġetŚen² ?  
 
N§sleduj²c² text V§m poskytne z§kladn² informace o genetick®m 
vyġetŚen². Dozv²te se, co to je genetickĨ test a proļ byste ho  
mŊl(a) podstoupit. PŚeļtete si rovnŊģ o jeho moģnĨch vĨhod§ch 
a ¼skal²ch. Pro porozumŊn² principŢ genetick®ho vyġetŚen² 
mus²te nejprve zn§t z§kladn² pojmy: gen a chromosom.  
 

Geny a chromosomy  
 
Naġe tŊlo se skl§d§ z milionŢ bunŊk. VŊtġina bunŊk obsahuje 
kompletn² sadu genŢ. Geny pŚedstavuj² sadu pokynŢ pro 
kontrolu rŢstu a funkce naġeho tŊla, jsou zodpovŊdn® za naġe 
charakteristick® rysy, jako je barva oļ², vĨġka nebo krevn² 
skupina. M§me tis²ce rŢznĨch genŢ. Vģdy dŊd²me dvŊ kopie 
genŢ, jednu kopii od sv® matky a jednu kopii od sv®ho otce. 
Proto se u kaģd®ho z n§s projevuj² podobn® znaky po obou 
rodiļ²ch.  
 
Geny jsou um²stŊny v malĨch nitkovitĨch struktur§ch zvanĨch 
chromosomy. Obvykle m§me 46 chromosomŢ ve vŊtġinŊ bunŊk. 
DŊd²me jednu sadu 23 chromosomŢ od sv® matky a jednu sadu 
23 chromosomŢ od sv®ho otce. M§me tedy dvŊ sady po 23 
chromosomech, neboli 23 p§rŢ chromosomŢ.  
 
NŊkdy se vyskytne zmŊna (mutace) v jedn® nebo obou kopi²ch 
genu, kter§(-®) zpŢsob² jeho vyŚazen² z funkce, coģ vede k 
rozvoji genetickĨch onemocnŊn².  
 
Mezi typick® genetick® vady patŚ² napŚ. DownŢv syndrom, 
cystick§ fibr·za ļi muskul§rn² dystrofie.  
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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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Obr§zek 1: Geny, chromosomy a DNA  
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Indikace ke genetick®mu vyġetŚen² 
 
Genetick® vyġetŚen² uk§ģe, zda doġlo ke zmŊnŊ urļitĨch genŢ 
nebo chromosomŢ. Odeb²r§ se obvykle ģiln² krev nebo tk§Ŕ 
(napŚ. malĨ kousek kŢģe). Z Śady dŢvodŢ k indikaci genetick®ho 
vyġetŚen² uv§d²me pouze ty hlavn²:  
 

¶ PŚ²tomnost genetick®ho onemocnŊn² ve vaġ² rodinŊ nebo 
v rodinŊ vaġeho/vaġ² partnera(-ky).  

 

¶ V§ġ l®kaŚ se domn²v§, ģe m§te genetick® onemocnŊn², a 
chtŊl by si ovŊŚit svou klinickou diagn·zu.  

 

¶ V rodinŊ m§te genetick® onemocnŊn² a chcete vŊdŊt, 
jak® je vaġe riziko pro rozvoj tohoto onemocnŊn².  
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¶ Vy a/nebo v§ġ/vaġe partner(-ka) m§te genetick® 
onemocnŊn², kter® mŢģe bĨt dŊdiļn® (ĂpŚenosn®ñ) na 
vaġe dŊti.  

 

¶ MŊla jste jiģ jinĨ typ vyġetŚen² bŊhem tŊhotenstv² 
(napŚ²klad ultrazvukov® vyġetŚen², vyġetŚen² tzv. nuch§ln² 
translucence nebo krevn² test pŚi prenat§ln²m 
screeningu), kter® prok§zalo zvĨġen® riziko genetick®ho 
onemocnŊn² pro vaġe d²tŊ.  

 

¶ U vaġeho/vaġ² partnera(-ky) nebo u v§s se vyskytly 
spont§nn² potraty nebo porod mrtv®ho d²tŊte.  

 

¶ U vaġich bl²zkĨch pŚ²buznĨch se vyskytly urļit® typy 
n§dorŢ.  

 

¶ Vzhledem k Vaġemu etnick®mu pŢvodu m§te zvĨġen® 
riziko porodu d²tŊte s urļitĨm genetickĨm postiģen²m 
(napŚ. srpkovit§ an®mie u AfriļanŢ, beta-talas®mie u 
obyvatel StŚedozem², cystick§ fibr·za u EvropanŢ a Tay-
Sachsova choroba u Ashkenazi ĢidŢ). Tato onemocnŊn² 
jsou sice ļastŊjġ² u tŊchto populac², ale mohou se 
vyskytnout i u ostatn²ch etnik.  

 
V§ġ oġetŚuj²c² l®kaŚ nemus² vģdy indikovat genetick® vyġetŚen². 
Genetick® onemocnŊn² mŢģe diagnostikovat bŊģnĨm l®kaŚskĨm 
vyġetŚen²m nebo bliģġ²m prozkoum§n²m rodokmenu, stanovit 
riziko postiģen² pro konkr®tn² jedince ve vaġ² rodinŊ. 
Specializovan® genetick® vyġetŚen² je vġak vhodn® v pŚ²padŊ, ģe 
byste pl§novali rodinu.   
 

Co mus²te zn§t, neģ podstoup²te genetick® 
vyġetŚen²  
 
Rozhodnut² o tom, zda podstoupit genetick® vyġetŚen², mŢģe bĨt 
pro v§s obt²ģn®. Z§leģ² jen na v§s, zda se rozhodnete genetick®  
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Toto jsou pouze z§kladn² informace a v²ce informac² 
z²sk§te:  
 
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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