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Informace pro pacienty a rodiny  

 

Co to je prediktivn²  
genetickĨ test? 



Co to je prediktivn² genetickĨ test? 
 
Toto je informace o prediktivn²m genetick®m testov§n² 
nen§dorovĨch onemocnŊn², kter§ jsou autosom§lnŊ dominantn².  
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.  
 
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.  
 
 
 
 

2 

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  
 
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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moģn§ obt²ģn®  skloubit pr§ci s p®ļ² o ļlena rodiny nebo 
partnera. NŊkomu  informace, ģe mu hroz² riziko genetick®ho 
onemocnŊn², poskytne ļas pro napl§nov§n² finanļn²ch i jinĨch  
praktickĨch aspektŢ budoucnosti.  
 
 g) Naļasov§n² testu 
 
Pokud se pro testov§n² rozhodnete, vyberte si obdob², kdy 
budou komplikuj²c² vnŊjġ² faktory co nejmenġ². Rozvod, rozchod, 
tŊģk® obdob² v pr§ci atd. nejsou vhodnou dobou pro testov§n², 
stejnŊ jako oslavy svatby nebo narozen² d²tŊte. Je dobr® 
napl§novat, co budete dŊlat v den, kdy obdrģ²te vĨsledky, 
protoģe mŢģete bĨt ve zvl§ġtn²m citov®m rozpoloģen², aŠ budou 
jak®koli. 
 
NŊkdy je dobr® se o testov§n² rozhodnout, i kdyģ toto rozhodnut² 
nen² bezpodm²neļn®. MŢģete si tŚeba Ś²ct: RozhodnŊ to 
neudŊl§m, dokud mi nebude alespoŔ 30. Tak mŢģete 
rozhodov§n² odloģit a vr§tit se k nŊmu v budoucnu. 
 
Jakmile dostanete vĨsledky testu, nen² uģ cesty zpŊt. To proto je 
tak dŢleģit®, abyste si byli svĨm rozhodnut²m zcela jist² a abyste 
se o tom poradili se zkuġenĨm genetikem.  NezapomeŔte, ģe 
konzultace s genetikem neznamen§, ģe 
mus²te testov§n² podstoupit.  
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Obr§zek 1: Geny, chromosomy a DNA  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

NŊkdy zdŊd²me na jedn® nebo na obou kopi²ch genu zmŊnu 
(mutaci), kter§ zpŢsob², ģe gen nefunguje spr§vnŊ. NŊkdy 
takov§ mutace mŢģe vzniknout aģ v naġ² DNA. Takov§ zmŊna 
mŢģe zpŢsobit genetick® onemocnŊn², protoģe gen ned§v§ tŊlu 
spr§vn® instrukce. Existuje nesļetnŊ rŢznĨch genetickĨch 
chorob, pŚ²kladem mohou bĨt cystick§ fibr·za, muskul§rn² 
dystrofie nebo Huntingtonova choroba. NŊkter® z tŊchto nemoc² 
se rozv²jej² od narozen², jin® se vyvinou aģ v prŢbŊhu ģivota. V 
tomto let§ļku se budeme zabĨvat hlavnŊ nemocemi, kter® se 
rozvinou pozdŊji bŊhem ģivota. 
 
Ļ§st 2. O testov§n² 
 
Co to je prediktivn² genetickĨ test? 
 
Prediktivn² genetickĨ test mŢģe poskytnout informace a tom, zda 
se u testovan® osoby rozvine nebo pravdŊpodobnŊ rozvine 
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urļit® onemocnŊn², obvykle pozdŊji v prŢbŊhu ģivota. Test se 
vŊtġinou prov§d² ze vzorku krve. Ta se analyzuje v laboratoŚi s 
c²lem zjistit, zda doġlo k 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 vyskytuje genetick® onemocnŊn² a 
pokud je zn§m gen, jehoģ zmŊna tuto chorobu pŢsob², mŢģete 
podstoupit test, abyste zjistili, zda jste tento zmŊnŊnĨ gen 
zdŊdili. Testov§n² si mŢģete pŚ§t, pokud: 
 
      1. je moģn® nemoci zabr§nit nebo efektivnŊ l®ļit jej² 
symptomy, nebo 
 
      2. nemoci nen² moģn® zabr§nit ani efektivnŊ l®ļit jej² 
symptomy, ale 
 

¶ vy si pŚejete informace, kter® v§m pomohou v 
rozhodov§n² o tom, zda m²t dŊti, nebo v§m Śeknou v²ce o 
rizic²ch, jak§ vaġe dŊti maj², 

 

¶ vŊŚ²te, ģe pokud budete vŊdŊt v²ce o tom, jak§ je 
pravdŊpodobnost, ģe chorobou onemocn²te, pomŢģe v§m 
to v dŢleģitĨch ģivotn²ch rozhodov§n²ch, vļetnŊ 
rozhodnut² o vaġ² zdravotn² p®ļi, 

 

¶ jste typ ļlovŊka, kterĨ o sv® 
budoucnosti v² radŊji v²ce a d§v§ 
pŚednost jistotŊ pŚed nejistotou.  
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rozd²lnĨ n§zor na testov§n². Tento n§zor by mŊl bĨt respektov§n. 
Genetick® testov§n² mŢģe nŊkdy odhalit rodinn§ tajemstv², jako 
je adopce a non-paternita (tedy situace, kdy biologickĨm otcem 
nen² ten, kter®ho za nŊj rodina povaģuje). Je to proto, ģe v 
prŢbŊhu vyġetŚen² se zkoum§ rodinn§ anamn®za a mŢģe vyj²t 
najevo, ģe nesd²l²te sv® geny se ļleny sv® rodiny. Takov§ 
moģnost existuje a vy byste si  toho mŊli bĨt vŊdomi dŚ²ve, neģ 
testov§n² zaļne.  
 

f) DŢvŊrnost, pojiġtŊn² a finance 
 
DŢvŊrnost 
 
VĨsledky vaġich genetickĨch testŢ jsou pŚedmŊtem l®kaŚsk®ho 
tajemstv². V§ġ l®kaŚ nesm² bez vaġeho souhlasu nikomu sdŊlit, 
ģe jste genetickĨ test podstoupili, ani nesm² nikomu postoupit 
vĨsledky vaġeho testu bez vaġeho svolen². 
 
PojiġtŊn² 
 
PojiġŠovny v§s ļasto ģ§daj², abyste jim poskytli informace o 
sv®m zdravotn²m stavu a o zdravotn²m stavu sv® rodiny, kdyģ 
ģ§d§te o pojistku, zejm®na nad urļitou finanļn² ļ§stku. Druh 
informac², kter® pojiġŠovny a zamŊstnavatel® mohou poģadovat, 
se v rŢznĨch zem²ch velmi liġ². MŊli byste si zjistit, zda k nim 
patŚ² vĨsledky genetickĨch testŢ, kter® jste uģ podstoupili nebo 
kter® mŢģete podstoupit v budoucnu. Zeptejte se na to genetika 
a seznamte se s legislativou vaġ² zemŊ. 
 
Finance  
 
Ģivot s genetickĨm onemocnŊn²m mŢģe 
bĨt finanļnŊ n§roļnĨ. Lid®, kteŚ² s 
chorobou ģij², moģn§ dlouhou dobu 
nebudou schopni pracovat, nebo budou 
muset ¼plnŊ pŚestat pracovat. Pro 
partnery a dalġ² ļleny rodiny bude 
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zmŊnŊn®ho genu testov§na oplodnŊn§ vaj²ļka. Do ģeniny 
dŊlohy jsou implantov§na pouze ta vaj²ļka, kter§ nemaj² 
zmŊnŊnĨ gen. Je to dlouhĨ proces a nen² vhodnĨ pro kaģd®ho. 
O PGD a o tom, zda je pro v§s vhodn§, si promluvte se svĨm 
l®kaŚem.  
 
           e) Dalġ² ļlenov® rodiny 
 
Ļasto  se v prŢbŊhu genetick®ho testov§n² rodiny sbl²ģ² a jejich 
ļlenov® jsou si vz§jemnŊ oporou. NŊkdy vġak situace vyvol§ v 
rodinŊ napŊt² a komplikace. Je dobr® popŚemĨġlet o tom, jak celĨ 
proces testov§n² a vĨsledky testŢ mohou ovlivnit v§ġ partnerskĨ 
vztah a vztahy s dalġ²mi ļleny rodiny. NezapomeŔte, ģe 
postiģenĨ ļlen rodiny mus² nejprve s testov§n²m souhlasit, aby 
bylo moģn® naj²t zmŊnŊnĨ gen. Oslovit pŚ²buzn®ho z tohoto 
dŢvodu mŢģe bĨt obt²ģn®. NŊkdy se pŚ²buzn² nestĨkaj². MŢģe bĨt 
rovnŊģ obt²ģn® mluvit o chorob§ch, kter® se vyskytly v minulosti, 
protoģe to mŢģe s sebou n®st bolestn® vzpom²nky. V takovĨch 
situac²ch by v§m mŊli umŊt poradit kliniļt² genetici. 
 
NŊkteŚ² lid® moģn§ chtŊj² zn§t sv® genetick® riziko proto, ģe maj² 
starost o ļleny sv® rodiny. Dalġ² pŚ²buzn² si vġak moģn§ 
testov§n² nepŚej², protoģe radŊji nechtŊj² m²t informace o sv®m 
riziku. Mus²te k tomu pŚistupovat citlivŊ, protoģe v§ġ test mŢģe 
poskytnout ļlenŢm rodiny nechtŊn® informace o jejich riziku. Je 
dŢleģit® nezapom²nat, ģe ļlenov® jedn® rodiny mohou m²t zcela 
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Kter§ onemocnŊn² je moģn® prediktivnŊ testovat? 
 
Celou Śadu onemocnŊn² je dnes moģn® prediktivnŊ vyġetŚovat.  
Zde je nŊkolik pŚ²kladŢ: 
 
1) urļit® druhy n§dorovĨch onemocnŊn² (v²ce informac² najdete v 
let§ļku Prediktivn² genetick® testov§n² n§dorovĨch 
onemocnŊn²) 
 
2) onemocnŊn², kter§ postihuj² nervovou soustavu 
(neurologick§), napŚ. 
                         - Huntingtonova choroba 
                         - heredit§rn² ataxie a spastick§ paraplegie 
3) onemocnŊn², kter§ postihuj² svaly (nervosvalov§), napŚ. 
                         - myotonick§ dystrofie 
                         - fascio-skapulo-humer§ln² muskul§rn² dystrofie 
4) onemocnŊn², kter§ postihuj² srdce (kardiologick§), napŚ. 
                         - hypertrofick§ kardiomyopatie (HCM) 
                         - syndrom Ălong QTñ 
 
Jak vysvŊtlujeme pojem ñrizikoò? 
 
Pokud m§te zmŊnŊnĨ gen, vŊtġinou to znamen§, ģe se u v§s 
onemocnŊn² rozvine (neplat² to pro n§dorov§ onemocnŊn²). 
Obvykle vġak nen² alespoŔ v souļasn® dobŊ moģn® 
pŚedpovŊdŊt, v jak®m vŊku se  nemoc rozvine nebo jak rychle se 
budou symptomy zhorġovat. 
 
Jestliģe si mysl²te, ģe m§te nŊjak® riziko, a uvaģujete o 
prediktivn²m testu pro nŊkter® z tŊchto onemocnŊn², mŊli byste 
se objednat ke specialistovi ï klinick®mu genetikovi. 
 
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, kterĨ 
gen se m§ testovat. Nejprve bude probr§na rodinn§ anamn®za. 
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V§ġ bl²zkĨ pŚ²buznĨ, kterĨ je postiģen 
danou chorobou, bude pot® otestov§n, 
aby se naġel zmŊnŊnĨ gen.  
 
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. 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 o podstoupen² vyġetŚen² 
 
a) L®ļba a prevence 

 
Je moģn® nemoc nŊjak l®ļit nebo j² zabr§nit? 

6 

kterĨ nem§te.   
 
Pokud vĨsledky testu uk§ģ², ģe zmŊnŊnĨ gen m§te, tak® vaġe 
dŊti mohly tento zmŊnŊnĨ gen zdŊdit, a mohou tud²ģ m²t riziko 
onemocnŊn². DŊti by se obvykle nemŊly testovat, dokud 
nedos§hnou 18 let vŊku. Pokud z testov§n² d²tŊte neplyne ģ§dnĨ 
l®ļebnĨ pŚ²nos, povaģuje se za nejlepġ² poļkat do vŊku, kdy je 
d²tŊ uģ dost star® na to, aby se dok§zalo samo rozhodnout. 
VĨjimkou jsou pŚ²pady, kdy prediktivn² testov§n² d²tŊte mŢģe bĨt 
z l®ļebn®ho hlediska pŚ²nosn®.  
 
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®? 
 
U nŊkterĨch genetickĨch onemocnŊn² je moģn® prov®st test v 
prŢbŊhu tŊhotenstv² a zjistit, zda d²tŊ zmŊnŊnĨ gen zdŊdilo 
(prenat§ln² testov§n²). V²ce informac² najdete v let§ļc²ch 
Amniocent®za a OdbŊr choriovĨch klkŢ (CVS). Pokud si 
mysl²te, ģe byste o takov® vyġetŚen² mŊli z§jem, zeptejte se 
sv®ho l®kaŚe, zda jsou tyto testy dostupn® pro onemocnŊn², 
kter® se v§s tĨk§. Je velmi dŢleģit®, abyste to udŊlali pokud 
moģno pŚed otŊhotnŊn²m. 
LaboratoŚ se totiģ moģn§ bude 
muset pŚipravit, coģ mŢģe trvat 
nŊkolik mŊs²cŢ.  
 
Jako alternativa k testov§n² plodu 
bŊhem tŊhotenstv² se nŊkdy mŢģe 
prov®st takzvan§ preimplantaļn² 
genetick§ diagnostika (PGD). 
Znamen§ to, ģe p§r podstoup² 
l®kaŚsky asistovanou reprodukci, 
po n²ģ jsou na pŚ²tomnost 
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