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Vġetky men§ v tomto let§ku boli zmenen® kv¹li ochrane identity opĨtanĨch 
osôb.  
 
T§to inform§cia bola vyvinut§ skupinou ñGenetic Alliance UKò.  
 
T§to pr§ca bola podporen§ projektom Eurogentest v r§mci Eur·pskeho 6. RP; 
ļ²slo kontraktu -NoE 512148  
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   Testovanie na pren§ġaļstvo 

 
Tento informaļnĨ let§k je urļenĨ Ŏudom, ktor² zvaģuj¼ podst¼piŠ 
test na pren§ġaļstvo, alebo ho uģ podst¼pili. Poskytuje v§m 
inform§ciu o tom, ļo to znamen§ byŠ ñpren§ġaļomò (nosiļom) 
genetickej choroby, ako zist²te, ļi ste pren§ġaļ, ako aj praktick¼ 
a emoļn¼ podporu pri vyrovn§van² sa s vĨsledkami testovania. 
Vªļġina tĨchto inform§ci² bola z²skan§ rozhovormi s ŎuŅmi, ktor² 
uģ tak®to testovanie podst¼pili.  

 
A. Kto je to pren§ġaļ?  
 
Aby ste pochopili, ļo znamen§ byŠ pren§ġaļom genetickej 
choroby, je potrebn® porozumieŠ, ļo s¼ to g®ny a chromoz·my. 
 
Gény a chromozómy  
 
Naġe telo sa sklad§ z mili·nov buniek. Vªļġina buniek obsahuje 
kompletn¼ sadu g®nov. M§me tis²ce g®nov, ktor® p¹sobia ako 
s¼bor pokynov riadiacich n§ġ rast a v¹bec fungovanie cel®ho 
n§ġho tela. G®ny s¼ zodpovedn® za mnoh® z naġich vlastnost² 
ako je farba oļ², krvn§ skupina alebo vĨġka.  
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 984 01  Luļenec 
Tel: 0902 152665 
Email: kvamagen@stonline.sk 
 
MARTIN 
Oddelenie lekárskej genetiky, Martinská fakultná nemocnica  
Adresa: Kollárova 2 
036 59 Martin 
Tel: 043 4203 887 
Email: krsiakova@mfn.sk 
 
Martinská genetická ambulancia, M -Genetik, s.r.o.  
Adresa: MudroŔova 7 
036 01  Martin 
Tel: 043 4222 778 
Email:  mgenetik@zoznam.sk 
 
NITRA  
GENET,s.r.o.  
Adresa:  Ġpit§lska 6, 
949 01  Nitra 
Tel: 037 6545 668 
Email: barosjana@hotmail.com 
 
PREĠOV   
Alpha medical a.s., Genetická ambulancia  
Adresa:  Holl®ho 14 
080 01  Preġov   
Tel: 051 7011 417, 232    
Email: presov@alphamedical.sk 
 
SPIĠSKĆ NOVĆ VES 
Oddelenie lekárskej genetiky NsP a.s.  
Adresa:  J§nskeho 1 
 052 01  Spiġsk§ Nov§ Ves   
Tel: 053 4199 246, 247 
Email: geneticka.ambulancia@nspsnv.sk 
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cytogenetika@novapharm.sk 
ondrejcak.michal@novapharm.sk 
melisova.katarina@novapharm.sk 
 
BANSKÁ BYSTRICA  
Oddelenie lekárskej genetiky  FNsP F.D. Roosevelta  
Adresa:  N§m. L. Svobodu 1 
975 17  Bansk§ Bystrica 
Tel: 048 441 3378, 3380 
Email: dkantarska@nspbb.sk 
 
HUMENNÉ  
GEN-IM s.r.o  
Adresa:  Poliklinika, Ul. 1.m§ja 21 
066 01  Humenn®   
Tel: 057 7706572 
Email: miroslav.vasil@alphamedical.sk      
    mvasil@stonline.sk 
 
KOĠICE  
Oddelenie lekárskej genetiky, FN L. Pasteura  
Adresa:  Tr. SNP 1 
041 90  Koġice 
Tel: 055 640 3233, 3230, 2140 
Email: genetikaodd.snp@fnlp.sk 
 
Genetická ambulancia Detskej fakultnej nemocnice,  
I. Klinika det² a dorastu LF UPJĠ a DFN 
Adresa:  Tr. SNP 1 
040 66  Koġice 
Tel: 055 640 2530, 2393, 4129 
Email: barbjane1@yahoo.com 

 jana.behunova@upjs.sk 
 
LUĻENEC  
Ambulancia lekárskej genetiky  
Adresa:  Ul. DukelskĨch hrdinov 2 
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G®ny s¼ nesen® na vl§knitĨch mikroskopickĨch ġtrukt¼rach 
umiestnenĨch v jadre bunky, nazĨvanĨch chromoz·my. Vo 
vªļġine buniek m§me obvykle 46 chromoz·mov. Chromoz·my 
ded²me od svojich rodiļov - 23 chromoz·mov od matky a 23 
chromoz·mov od otca, ļiģe spolu m§me dve sady po 23 
chromoz·moch, resp. 23 p§rov chromoz·mov. Pretoģe 
chromoz·my sa skladaj¼ z g®nov, ded²me z vªļġiny g®nov dve 
k·pie - po jednej k·pii od kaģd®ho z rodiļov. To je d¹vod, preļo 
sa zvyļajne podob§me naġim rodiļom. Chromoz·my, a teda i 
g®ny, s¼ tvoren® chemickou l§tkou, ktor§ sa nazĨva DNA.  
 
Zmeny v g®noch alebo chromoz·moch sa nazĨvaj¼ mut§cie, a 
my vġetci ich nesieme mnoģstvo. Pretoģe vġak m§me z vªļġiny 
g®nov po dve k·pie, t§ norm§lna k·pia kompenzuje ļinnosŠ 
k·pie s mut§ciou. ByŠ pren§ġaļom genetickej choroby teda 
neznamen§, ģe m§te chorobu, ale to, ģe nesiete zmenen¼ k·piu 
g®nu na jednom z p§ru chromoz·mov. Zvyļajne to nijako 
neovplyvŔuje zdravotnĨ stav pren§ġaļa samotn®ho. Probl®my 
m¹ģu nastaŠ u jeho potomkov, ktor² sa m¹ģu narodiŠ s 
genetickou chorobou.  
 
Kedy m¹ģe nosiļstvo viesŠ ku genetickej chorobe 
potomka?  
 
S¼ zhruba tri hlavn® druhy situ§ci², kedy pren§ġaļ m¹ģe maŠ 
dieŠa postihnut® genetickou chorobou: 
 
1. Autozómovo recesívne choroby  
Pri týchto stavoch je riziko danej genetickej choroby u detí iba 
vtedy, ak obaja rodiļia s¼ nosiļmi  mut§cie v rovnakom g®ne pre 
rovnak¼ chorobu. Ak obaja rodiļia maj¼ mut§ciu v rovnakom 
g®ne, je 25% riziko (1 ku 4) pre kaģd® dieŠa, ģe zded² po jednej 
mutovanej k·pii od kaģd®ho z rodiļov, a bude postihnut®. 
BeģnĨmi pr²kladmi chor¹b s tĨmto typom dediļnosti s¼ cystick§ 
fibr·za, kos§ļikovit§ an®mia, Gilbertova choroba a in®. Viac 
inform§ci² o tejto t®me n§jdete v broģ¼rke Recesívna 
DediļnosŠ.  
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2. X-viazané choroby  
Pri tĨchto chorob§ch, ak je ģena pren§ġaļka, je 50% riziko (1 ku 
2), ģe jej synovia bud¼ postihnut² genetickou chorobou. Je tu 
Ņalej riziko 50% (1 ku 2), ģe jej dc®ry zdedia mut§ciu a bud¼ 
takisto pren§ġaļkami ako ich matka. V zriedkavĨch pr²padoch 
m¹ģe byŠ postihnut§ genetickou chorobou aj dc®ra. Ak muģ 
postihnutý X-viazanou chorobou má dcéru, táto dcéra vģdy 
zded² jeho mut§ciu a bude pren§ġaļkou, naopak, ģiadny z jeho 
synov nebude chorĨ, a nikdy nezded² mut§ciu (muģ d§va synovi 
pohlavný chromozóm Y, a nie X). Viac informácií o tomto je 
moģn® n§jsŠ v broģ¼rke  X-viazan§ DediļnosŠ. Beģn® choroby 
s tĨto typom dediļnosti s¼ napr²klad hemof²lia, farbosleposŠ, 
syndróm fragilného X chromozómu alebo Duchenneova svalová 
dystrofia.   
 
3. Chromozómové prestavby  
Ak je niekto nosiļom chromoz·movej prestavby (ako napr²klad 
balansovan§ chromoz·mov§ translok§cia), m§ vyġġie riziko, ģe 
tehotenstvo sa skonļ² potratom, alebo ģe sa jeho dieŠa narod² s 
telesnĨmi a ment§lnymi probl®mami (plat² to pre pren§ġaļstvo 
ģeny i muģa). Viac inform§ci² o tomto probl®me m¹ģete n§jsŠ v 
letákoch Chromozómové Zmeny a Chromozómové 
Translokácie .  
 
Mohol by som byŠ aj ja pren§ġaļom? 
 
Je niekoŎko skutoļnost², ktor® m¹ģu zvyġovaŠ riziko, ģe ste 
pren§ġaļom nejakej konkr®tnej genetickej choroby alebo 
chromozómovej prestavby.   
 

¶ Niekto vo vaġej rodine m§ reces²vnu alebo X-viazanú 
chorobu, ļi chromoz·mov¼ prestavbu. 

¶ Niekomu vo vaġej rodine bolo potvrden® nosiļstvo 
konkrétnej choroby - recesívnej, X-viazanej, alebo 
chromozómovej prestavby.  

¶ M§te uģ dieŠa, ktor®mu bola diagnostikovan§ reces²vna, X
-viazaná choroba, alebo chromozómová prestavba. 
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....Ņalġie inform§cie na vaġej najbliģġej genetickej ambulancii: 
 
BRATISLAVA  
Centrum lekárskej genetiky FNsP, Nemocnica Staré mesto  
Adresa:  Americk® n§m. 3  
813 69  Bratislava  
Tel: 02 5296 8855,   02 5293 1483         
Email: genetika@faneba.sk 
 
Oddelenie klinickej genetiky FNsP, pracovisko Kramáre  
Adresa:   Limbov§ 5  
833 05  Bratislava  
Tel: 02 5954 2805, 2913, 2809, 2318, 2697, 5141 
Email: genetika@kramare.fnspba.sk 
eleonora.cmelova@kramare.fnspba.sk 
darina.durovcikova@szu.sk 
 
Oddelenie lekárskej genetiky, Národný onkologický ústav  
Adresa:  Klenov§ 1 
833 10  Bratislava  
Tel: 02 59378485 
Email: denisa.ilencikova@nou.sk 
 
Oddelenie lekárskej genetiky,  Ústav laboratórnych 
vyġetrovac²ch met·d, OnkologickĨ ¼stav sv. Alģbety (OĐSA) 
Adresa:  Heydukova 10 
812 50  Bratislava  
Tel:  02 592 49 574, 576, 575  
Email:  emassaro@ousa.sk 
 
Oddelenie klinickej genetiky, Novapharm s.r.o.,   Ģelezniļn§ 
nemocnica a poliklinika  
Adresa:  Ġancov§ 110 
832 99 Bratislava 
Tel:  02 2029 2444, 2447, 5284, 7738  
Email:  
genetika@novapharm.sk 
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Ļesk® str§nky:  
 
Genetika - ļeskĨ zdroj inform§ci² o genetike.  
www.genetika.wz.cz/genealogie.htm 
 
Datab§za pracov²sk ĻR poskytuj¼cich molekul§rno-genetick® 
vyġetrenia ļastejġ²ch genetickĨch ochoren² (CZDDNAL) 
www.uhkt.cz/nrl/db 
 
Spoleļnost l®kaŚsk® genetiky Ļesk® l®kaŚsk® spoleļnosti  
J. E. PurkynŊ;  
www.slg.cz   
 
Ostatn® zahraniļn® zdroje:  
 
EuroGentest  - voŎne pr²stupn® webov® str§nky s inform§ciami o 
genetickom vyġetren² (v angliļtine a ostatnĨch eur·pskych 
jazykoch). 
www.eurogentest.org  
 
Orphanet - voŎne pr²stupn® webov® str§nky s inform§ciami o 
vz§cnych chorob§ch, klinickĨch testoch, liekoch a kontaktoch na 
svojpomocn® skupiny v celej Eur·pe (v hlavnĨch eur·pskych 
jazykoch). 
www.orpha.net  
 
IBIS - voŎne pr²stupn® webov® str§nky s inform§ciami o 
vrodenĨch vĨvojovĨch chyb§ch a genetickĨch chorob§ch a 
moģnostiach ich prevencie, o pl§novan² tehotenstva, 
teratog®noch a genetickom poradenstve (v angliļtine, 
ġpanielļine, ukrajinļine, ruġtineé )  
http://www.ibis-birthdefects.org/start/index.htm 
http://www.ibis-birthdefects.org/index.htm 
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¶ V§ġ konkr®tny etnickĨ p¹vod predstavuje urļit® vyġġie 
riziko konkrétnej genetickej choroby. Typickými príkladmi 
s¼ kos§ļikovit§ an®mia u Ŏud² Afro-Karibského pôvodu, 
beta-talaz®mia u obyvateŎov Stredomoria, a Tay 
Sachsova choroba u Aġkenazi Ģidov. Tieto choroby sa 
ļastejġie vyskytuj¼ v uvedenĨch etnickĨch skupin§ch, ale 
m¹ģu sa vyskytn¼Š aj u inĨch. 

 
I keŅ nem§te ģiadny z uvedenĨch d¹vodov na testovanie 
pren§ġaļstva, m¹ģete sa rozhodn¼Š pre testovanie aj vtedy, ak 
v§ġ partner je potvrdenĨm pren§ġaļom nejakej konkr®tnej 
choroby. V tomto pr²pade vĨsledky testu pom¹ģu zistiŠ, ļi vaġe 
spoloļne pl§novan® dieŠa m§ vyġġie riziko danej choroby. 
 
Ako zist²m, ļi som pren§ġaļom?  
 
Ak si mysl²te, ģe je urļit® riziko, ģe m¹ģete byŠ pren§ġaļom 
konkr®tnej genetickej choroby, mali by ste sa porozpr§vaŠ s 
vaġ²m obvodnĨm lek§rom. Tento lek§r v§s m¹ģe odoslaŠ na 
pohovor ku ġpecialistovi-genetikovi. Genetik sa v§s bude pĨtaŠ 
na zdravotnĨ stav vġetkĨch ļlenov rodiny a vġetky genetick® aj 
in® choroby, ktor® sa  rodine vyskytli. Prediskutuje s vami, ļo 
znamen§ byŠ pren§ġaļom, a ļo vġetko z toho vyplĨva, ak sa t¼to 
inform§ciu budete chcieŠ dozvedieŠ. Je d¹leģit® si zapamªtaŠ, ģe 
testovanie na pren§ġaļstvo je kaģd®ho 
osobnou vecou, a je ¼plne dobrovoŎn® - 
nemali by ste byŠ tlaļenĨ do testovania, ak to 
sám nechcete alebo to pre vás nemá 
zmysel.  
 
Ak si ale ģel§te byŠ testovanĨ na 
pren§ġaļstvo a genetik-ġpecialista s¼hlas² s 
dôvodom testovania, bude vám ponúknutý 
genetickĨ test. GenetickĨ test  m¹ģe odhaliŠ 
mutáciu v konkrétnom géne alebo 
chromoz·me, ktor§ potvrd², ģe ste 
pren§ġaļom. Test sa zvyļajne vykon§va z 
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