
 

Ļo je genetick® testovanie?  

 

Inform§cia pre pacientov a ich rodiny   



Ļo je genetick® testovanie?  
 
Nasleduj¼ci text V§m poskytne z§kladn® inform§cie o 
genetickom vyġetren² - o tom, ļo je to genetickĨ test a preļo by 
ste ho mali podst¼piŠ, ako aj jeho moģn® vĨhody a rizik§.  
 
Na to, aby ste pochopili princ²py genetick®ho testovania, je 
najsk¹r potrebn®, aby ste rozumeli z§kladnĨm pojmom ako g®n 
a chromoz·m.  
 

G®ny a chromoz·my 

 
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.  
 

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.  
 

Niekedy m¹ģe vznikn¼Š v jednej k·pii g®nu zmena (mut§cia), 
ktor§ sp¹sob² jeho vyradenie z funkcie. T§to zmena m¹ģe 
n§sledne podmieniŠ rozvoj genetickej choroby, pretoģe g®n 
ned§va telu spr§vne inġtrukcie - nepln² svoju funkciu.  
 
Pr²kladmi genetickĨch chor¹b s¼ napr. Downov syndr·m, 
Turnerov syndr·m, cystick§ fibr·za, hemof²lia, ļi svalov® 
dystrofie. Urļit§ menġia genetick§ zloģka sa m¹ģe podieŎaŠ aj 
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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 
 
TRENĻĉN  
Oddelenie lekárskej genetiky FN  
Adresa:  Legion§rska 28  
911 71  Trenļ²n  
Tel: 032 6566 796 
Email: valachova@fntn.sk 
 
ĢILINA  
Oddelenie lekárskej genetiky NsP  
Adresa:  Spanyola 43 
01207  Ģilina  
Tel: 041 5110 245, 698 
Email: cisgen@nspza.sk 
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na vzniku niektorĨch samostatnĨch vrodenĨch chĨb ako s¼ 
r§zġtepy pery a podnebia, vroden® vykŌbenie bedier, alebo 
r§zġtepy chrbta a miechy. U tĨchto sa vġak genetick® testy 
robia len zriedkavo, hoci genetick® poradenstvo by malo byŠ 
s¼ļasŠou zdravotnej starostlivosti.  
 
Obr§zok 1: G®ny, chromoz·my a DNA  

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

D¹vody pre genetick® vyġetrenie 
 
Genetick® vyġetrenie m¹ģe pom¹cŠ zistiŠ, ļi doġlo k zmene 
urļit®ho g®nu alebo chromoz·mu. Na vyġetrenie zvyļajne staļ² 
krv alebo malĨ k¼sok tkaniva (napr. koģe). Je mnoho d¹vodov, 
preļo jednotlivci podstupuj¼ genetick® testovanie. Uv§dzame z 
nich tie najvĨznamnejġie:  
 
¶ Vy alebo v§ġ partner m§te dieŠa so zaost§van²m vo vĨvoji, 

s poruchami uļenia, s vrodenou chybou, alebo s inĨmi 
zdravotnĨmi probl®mami. Jeho lek§r si mysl², ģe by to 
mohlo s¼visieŠ s genetickou chorobou.  

¶ V§ġ lek§r sa domnieva, ģe m¹ģete trpieŠ genetickou 
chorobou, a chce si overiŠ svoju klinick¼ diagn·zu. 
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¶ V rodine m§te genetick¼ chorobu a chcete vedieŠ, ak® je 
riziko pre rozvoj tejto choroby u v§s alebo vaġich det².  

¶ Vy alebo v§ġ partner m§te genetick¼ chorobu, ktor§ m¹ģe 
byŠ zdeden§ aj vaġmi deŠmi. 

¶ Poļas tehotenstva ste uģ podst¼pili inĨ typ vyġetrenia 
(napr²klad ultrazvuk, vyġetrenie tzv. nuch§lnej 
translucencie, alebo krvnĨ test v r§mci prenat§lneho 
skr²ningu), a to vyġetrenie zistilo zvĨġen® riziko genetickej 
choroby pre vaġe dieŠa. 

¶ Vy s vaġ²m partnerom ste prekonali opakovan® spont§nne 
potraty alebo p¹rod / p¹rody mŘtveho dieŠaŠa. 

¶ U vaġich bl²zkych pr²buznĨch sa vyskytli urļit® typy 
n§dorov. 

¶ VzhŎadom k V§ġmu etnick®mu p¹vodu m§ vaġe dieŠa 
zvĨġen® riziko urļit®ho genetick®ho postihnutia (napr. 
kos§ļikovit§ an®mia u Afro-ameriļanov, beta-talaz®mie u 
obyvateŎov Stredomoria, cystick§ fibr·za u Eur·panov, 
Tay-Sachsova choroba u Aġhkenazi Ģidov, kongenit§lny 
glauk·m u slovenskĨch R·mov a in®). Tieto choroby s¼ 
s²ce ļastejġie u tĨchto popul§ci², ale m¹ģu sa vyskytn¼Š i u 
ostatnĨch etn²k.    

 
Odber krvi na genetick® testy nemus² byŠ vģdy nevyhnutnĨ. V§ġ 
lek§r alebo ġpecialista - genetik m¹ģe chorobu diagnostikovaŠ 
beģnĨm lek§rskym vyġetren²m alebo bliģġ²m presk¼man²m 
rodokmeŔa a stanoviŠ riziko postihnutia pre jednotlivĨch ļlenov 
vaġej rodiny.  
 

VĨhody a ¼skalia genetick®ho testovania  
 
Rozhodnutie o tom, ļi podst¼pite genetick® testy, m¹ģe byŠ pre 
v§s zloģit®. To, ļi sa rozhodnete podst¼piŠ genetick® 
testovanie, z§leģ² len na v§s. Je preto d¹leģit®, aby ste 
prediskutovali a porozumeli vġetkĨm inform§ci§m, ktor® v§m 
boli poskytnut® a ktor® by v§m mali pri rozhodovan² pom¹cŠ. 
Takisto d¹leģit§ je moģnosŠ prekonzultovaŠ so svojim lek§rom 
vġetky ot§zky ļi obavy, ktor® m§te.  
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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 
 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 
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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 
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 
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MoģnosŠ genetick®ho vyġetrenia je urļite veŎkou vĨhodou, 
avġak existuj¼ i urļit® rizik§ a obmezenia. Je d¹leģit® pochopiŠ 
vĨhody a ¼skalia genetick®ho vyġetrenia eġte predtĨm, ako sa 
preŔ rozhodnete. Niektor® vĨhody a rizik§ s¼ spomenut® niģġie. 
Tento zoznam vġak nie je ¼plnĨ, a nie vġetky body sa musia 
vzŠahovaŠ na vaġu situ§ciu. M¹ģu v§m vġak pom¹cŠ pri vaġom 
premĨġŎan² o danĨch t®mach, a pr²prave pr²padnĨch ot§zok pre 
ġpecialistu-genetika (najļastejġie ot§zky pacientov pri 
genetickej konzult§cii si m¹ģete preļ²taŠ aj v let§ļiku ĂĻasto 
kladen® ot§zkyñ). 
 

VĨznam a pozit²va genetick®ho testovania  
 
Genetick® testovanie v§m m¹ģe objasniŠ genetick¼ vĨbavu v§s 
alebo v§ġho dieŠaŠa. Pre niektorĨch Ŏud² je vyrieġenie neistoty o 
p¹vode choroby veŎmi d¹leģit®, aj keŅ ide o nepriazniv¼ spr§vu. 
PokiaŎ je naopak inform§cia dobr§, znamen§ to pre v§s 
obrovsk¼ ¼Ŏavu.  
 
Genetick® vyġetrenie m¹ģe diagnostikovaŠ geneticky 
podmienen¼ chorobu, a tĨm napom¹cŠ jej spr§vnej lieļbe alebo 
prevencii niektorĨch jej aspektov. Ak napr²klad genetick® 
vyġetrenie odhal² vyġġie riziko vzniku genetickej choroby 
v bud¼cnosti (napr. rakoviny prsn²ka), m¹ģete chodiŠ na 
ļastejġie prevent²vne prehliadky, a tĨm zn²ģiŠ toto riziko na 
minimum.  
 
VĨsledky genetickĨch testov v§m m¹ģu poskytn¼Š uģitoļn® 
inform§cie aj pre pl§novanie bud¼cej rodiny. Ak viete, ģe vy a/
alebo v§ġ partner m§te vyġġie riziko narodenia dieŠaŠa 
s genetickou chorobou, je v niektorĨch pr²padoch moģn® 
podst¼piŠ genetick® testovanie aj u nenaroden®ho dieŠaŠa (viŅ 
let§ļiky ĂAmniocent®zañ a ĂOdber a vyġetrenie choriovĨch 
klkovñ) samozrejme, po d¹kladnom zv§ģen² a porade s 
klinickĨm genetikom. PokiaŎ ste si vedom² zvĨġen®ho rizika 
narodenia dieŠaŠa s genetickou chorobou, m¹ģete se psychicky 
aj prakticky na t¼to moģnosŠ vopred pripraviŠ.  
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VzhŎadom na to, ģe genetick® choroby sa ļasto vyskytuj¼ u 
viacerĨch rodinnĨch pr²sluġn²kov, vaġe vĨsledky m¹ģu byŠ 
d¹leģit® i pre Ņalġ²ch ļlenov vaġej rodiny. VedomosŠ Ņalġ²ch 
ļlenov vaġej rodiny genetickej chorobe vyskytuj¼cej sa v rodine 
umoģn² vyhn¼Š sa diagnostickĨm omylom a strate ļasu pri 
stanoven² spr§vnej diagn·zy v pr²pade, ģe aj oni trpia danou 
chorobou. T§to inform§cia pre nich m¹ģe byŠ zvl§ġŠ d¹leģit§, ak 
pl§nuj¼ rodinu.  
 

Pr²padn® rizik§ a obmezenia genetick®ho 
testovania  
 
Rozhodnutie podst¼piŠ genetick® testovanie, ļakanie na jeho 
vĨsledky a ich n§sledn® obdrģanie, m¹ģe vyvolaŠ cel¼ ġk§lu 
zmieġanĨch em·ci², ako je n§dej, ¼Ŏava, strach, ¼zkosŠ, 
sklamanie alebo pocity viny. Preto je d¹leģit® uģ vopred 
premyslieŠ moģn® d¹sledky pre v§s a vaġu rodinu, pre pr²pad, 
ģe obdrģ²te dobr¼, ale i zl¼ spr§vu.  
 
I keŅ genetick® testy m¹ģu potvrdiŠ predpokladan¼ diagn·zu, 
lieļba danej choroby nemus² byŠ vģdy zn§ma.  
 
V niektorĨch pr²padoch nie je moģn® g®nov¼ (chromoz·mov¼) 
zmenu n§jsŠ. To ale nemus² vģdy znamenaŠ, ģe genetick§ 
inform§cia je nezmenen§, teda v poriadku. Niekedy m¹ģe byŠ 
veŎmi zloģit® odhaliŠ niektor® genetick® zmeny dostupnĨmi 
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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 
 
....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 
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