
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 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
VytvoŚeno podle informaļn²ch let§kŢ vypracovanĨch nemocnicemi Guy's a St. 
Thomas' Hospital, LondĨn a IDEAS - Genetic Knowledge Park.  

 
Tato pr§ce byla podpoŚena projektem Eurogentest v r§mci 
Evropsk®ho 6. RP; ļ²slo kontraktu -NoE 512148  
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NŊkolik informac²  
o genetick® konsultaci 

 
Informace pro pacienty a rodiny 



Z§kladn² pŚehled informac² o genetick®m 
poradenstv²  

 
Tyto informace jsou pŚipraveny pro z§jemce/z§jemkynŊ a jejich 
rodiny, kteŚ²/kter® se rozhodli/-y navġt²vit oddŊlen² klinick® 
genetiky a chtŊj² se sezn§mit s ¼ļelem a c²li genetick®ho 
poradenstv².  
 

Proļ jste byli doporuļeni do genetick® poradny?  
 
NŊkter® z hlavn²ch dŢvodŢ zahrnuj²:  
 

¶ PŚ²tomnost genetick®ho onemocnŊn² ve vaġ² rodinŊ a/
nebo v rodinŊ vaġeho partnera  

 

¶ Vy a/nebo v§ġ partner m§te d²tŊ s poruchami uļen², 
opoģdŊnĨm vĨvojem ļi jinĨmi zdravotn²mi probl®my a v§ġ 
l®kaŚ se domn²v§, ģe by se mohlo jednat o genetick® 
onemocnŊn²  

 

¶ Vy nebo v§ġ partner m§te genetick® onemocnŊn², kter® 
mŢģe bĨt dŊdiļn® pro vaġe dŊti  

 

¶ Podstoupila jste jiģ jinĨ typ vyġetŚen² bŊhem tŊhotenstv² 
(napŚ²klad ultrazvukov® vyġetŚen², vyġetŚen² tzv. nuch§ln² 
transluscence nebo krevn² test v r§mci prenat§ln²ho 
screeningu), kter® prok§zalo zvĨġen® riziko genetick®ho 
onemocnŊn² pro vaġe d²tŊ  

 

¶ Ve vaġ² rodinŊ nebo v rodinŊ vaġeho partnera doġlo k 
opakovanĨm spont§nn²m potratŢm nebo k porodu 
mrtv®ho d²tŊte  

 

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

¶ Vy a v§ġ partner jste bl²zkĨmi pŚ²buznĨmi  
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V²ce informac² naleznete na tŊchto adres§ch:  
 
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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U nemocnĨch ļlenŢ vaġ² rodiny poģ§dejte o jejich adresu a 
adresu jejich praktick®ho  l®kaŚe.  
 
V²me vġak, ģe nen² vģdy ve vaġich moģnostech z²skat vġechny 
tyto mnohdy i nepŚ²jemn® detaily. Informace, kter® n§m 
poskytnete, budou  dŢvŊrn® a budou sdŊleny ostatn²m l®kaŚŢm 
ļi vaġim pŚ²buznĨm pouze s vaġ²m vĨslovnĨm svolen²m. Vaġi 
pŚ²buzn² nebudou nikdy kontaktov§ni bez vaġeho svolen².  
 
PŚineste si s sebou seznam ot§zek, kter® chcete klinick®mu 
genetikovi poloģit. MŢģete si s sebou pŚiv®st tak® partnera, 
pŚ²buzn®ho ļi pŚ²tele. V pŚ²padŊ potŚeby poģ§dejte pŚedem 
genetickou poradnu o zajiġtŊn² tlumoļn²ka do vaġeho rodn®ho 
jazyka.  
 
Po genetick® konzultaci obdrģ²te p²semnou zpr§vu o 
diskutovan®m t®matu. PomŢģe v§m si vġe spr§vnŊ 
zapamatovat, pochopit a uchovat pŚesn® ¼daje do budoucna. 
MŢģete tak® poģadovat p²semn® informace pro ostatn² ļleny 
vaġ² rodiny. Domluvte se s klinickĨm genetikem, zda v§m 
poskytne p²semn® informace (Ăzpr§vuñ), tj. kdy a jakĨm 
zpŢsobem ï na poļk§n² nebo poġtou.  
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¶ V§ġ l®kaŚ se domn²v§, ģe klinickĨ genetik v§m mŢģe 
poskytnout dalġ² informace o vaġem zdravotn²m stavu.  

 
 

Jakou mŢģete oļek§vat pomoc?  
 
Je mnoho zpŢsobŢ, jak v§m mohou kliniļt² genetici pomoci: 
 

¶ VysvŊtlen²m moģnost² vyġetŚen², kter§ v§m pomohou 
potvrdit nebo vyvr§tit diagn·zu u v§s a/nebo vaġeho 
d²tŊte stanoven²m ļi potvrzen²m diagn·zy. 

 

¶ Poskytnut²m informac² o onemocnŊn² a jeho dŊdiļnosti. 
 

¶ Zhodnocen² vĨġe rizika vzniku dan® afekce e u V§s 
v budoucnosti. 

 

¶ Zhodnocen²m vĨġe rizika, ģe dalġ² d²tŊ mŢģe bĨt 

postiģeno onemocnŊn²m, kter® se jiģ ve vaġ² rodinŊ 
vyskytuje. 

  

¶ Pouļen²m jak se vyrovnat s onemocnŊn²m, vļetnŊ 
informac² o dostupné l®ļbŊ nebo 
pomoci v soci§ln² oblasti. 

 

¶ OdpovŊd² na dalġ² vaġe ot§zky, 
kter® mŢģete m²t v souvislosti 
s vaġ²m onemocnŊn²m.   
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Na co byste se mŊli pŚedem pŚipravit:  
 
Klinick®mu genetikovi velmi pomŢģe znalost podrobnost² o 
zdravotn²m stavu vŊtġiny ļlenŢ vaġ² rodiny, a pŚedevġ²m pak 
tŊch, kteŚ² maj² dŊdiļn§ onemocnŊn². 
 
PŚineste pros²m s sebou informace o vaġ² rodinŊ aģ do generace 
vaġich   prarodiļŢ (babiļka,dŊdeļek). Pros²m vyplŔte pŚedem 
tento formul§Ś: 

PŚ²buznost 
vzhledem k  
vaġ² osobŊ       
(napŚ. 
matka,   
strĨc)  

 
 
 
 
 
cel® jm®no 

 
Datum naroze
n²  
(ev. 
datum ¼mrt² 
u zemŚelĨch)  

Genetick§ diagn·za  
(pokud nŊjakou  
maj²), podrobnosti o  
jejich  zdravotn²m  
stavu a vŊku, kdy  
bylo u nich onemocnŊn²  
diagnostikov§no  

 
 
 
 
 
Kdy a kde byli diagnostikov§ni a l®ļeni  
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PŚ²buznost 
vzhledem k  
vaġ² osobŊ       
(napŚ. 
matka,   
strĨc)  

 
 
 
 
 
cel® jm®no 

 
Datum naroze
n²  
(ev. 
datum ¼mrt² 
u zemŚelĨch)  

Genetick§ diagn·za  
(pokud nŊjakou  
maj²), podrobnosti o  
jejich  zdravotn²m  
stavu a vŊku, kdy  
bylo u nich onemocnŊn²  
diagnostikov§no  

 
 
 
 
 
Kdy a kde byli diagnostikov§ni a l®ļeni  
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