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Lo je presymptomatick®

testovanie?

(pre

Tato informacia je o presymptomatickom genetickom testovani

na choroby in® ako rakovina. Bo!
vE8m odpovedaS na ot8zky ako:

Lo je to presymptomati ck® genet.
Prelo ho niektor2 OQudia podstupu.
Lo vgetko by som mal(a) vzia$
podst %pi S presymptomati ck® testo

LasS 1. O nagich g®noch

Aby S me porozumel .| t omu, | o zn
genetick® testovani e, naj sk?tr mt
chromozémy.

Lo s% g®ny a chromoz- - my ?

skl adg8 z mili-nov b
l etn%% sadu g®nov. M8 me ti s?2c
r pokynov riadiacich n8g r a:
o tela. G®ny s¥% zodpovedn® z
je farba ol 2, krvn8 skupina

tel o sa

G®ny s% nesen® na vi 8knitTch m
umi estnefpladhe v bunky, nazlvanTch
vad@|l gine buniek m8me obvykle 46 «
ded? me od svoepBck hrotokzewov od

chromoz- mov od ot ca, |l i ge spol
chromoz:- moch, resp. 23 p8rov

chromoz- - my sag®nlolvadajedzme z val| ¢
k- pdipeo jednej k-pii od kagd®ho z
sa zvylajne podob8me nagim rodi/l
g®ny, s¥ tvoren® chemickou | 8tko

Adresa: Hol | ®ho 14
080 01 Pregov
Tel: 051 7011 417, 232

Email: presov@alphamedical.sk

SPI GSKC NovC VES
Oddelenie lekarskej genetiky NsP a.s.
Adresa: J 8§ nskeho 1
052 01 Spi gsk§g
Tel: 053 4199 246, 247

Email: geneticka.ambulancia@nspsnv.sk
TRENLGEN

Oddelenie lekarskej genetiky FN

Adresa: Legi on8rska 28
911 71 Trenl| 2n

Tel: 032 6566 796

Email: valachova@fntn.sk

Nov §

GI LI NA

Oddelenie lekarskej genetiky NsP
Adresa: Spanyola 43

01207 Gilina

Tel: 041 5110 245, 698

Email: cisgen@nspza.sk
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Geneticka ambulancia Detskej fakultnej nemocnice, Obr 8zo&®nly:, chromoz- - my a DNA
| . KI'ini ka det?2 a dorastu LF UPJ
Adresa: Tr. SNP 1
040 66 Kogi ce
Tel: 055 640 2530, 2393, 4129
Email: barbjanel@yahoo.com

jana.behunova@upjs.sk

LULENEC
Ambulancia lekarskej genetiky = T
Adresa: Ul . Dukel sklch hrdinov 2 Chromozém je

984 01 Lul enec tvoreny génmi

Tel: 0902 152665
Email: kvamagen@stonline.sk

MARTIN

Oddelenie lekarskej genetiky, Martinska fakulth4 nemocnica
Adresa: Kollarova 2

036 59 Martin

Tel: 043 4203 887 © Clinical Skills Ltd
Email: krsiakova@mfn.sk

Niekedy zdedime alebo ziskame zmenu (mutéciu) v jednej alebo

Martinska geneticka ambulancia, M -Genetik, s.r.o. oboch k-pi8ch g®nu, ktor8&8 m!ge s

Adr es a: Mudr oRova 7 To mtge viesS ku vzniku geneti ck

036 01 Martin ned8va teluwu Ssprs8vne i ngtrukci e.

Tel: 043 4222 778 chorbéb, prikladmi su cysticka fibr6za, svalova dystrofia,

Email: mgenetik@zoznam.sk Huntingtonova chorea. Niektor® z
od narodeni a, in® sa stS8vaj ¥ zj a

NITRA t omt o l et §ku s a budeme zaober a

GENET,s.r.o. chorobami, ktor® sa prejavia ag

Adresa: Gpi t 81 ska 6,

949 01 Nitra LasS 2. O testovan?

Tel: 037 6545 668

Email: barosjana@hotmail.com Lo je presymptomatick® (predikt?2"

PREGOV Presymptomati ck® testo e posk

Vv
Alpha medical a.s., Genetickd ambulancia osoby % neskorgom obd


mailto:barbjane1@yahoo.com
mailto:jana.behunova@upjs.sk
mailto:kvamagen@stonline.sk
mailto:kvamagen@stonline.sk
mailto:mgenetik@stonline.sk
mailto:barosjana@hotmail.com

4

gpeci ficks$s genetNa k§excthosabazvyl
vzorka krvi. Krv je analyzovana v genetickom laboratériu, kde
vygetri a, | i v danom g®ne/ g®noch
zmeny. V L bets8kudefij e % genetiocko
podavame viac informécii o tom, ako sa gény analyzuju.

Kedy je vhodn® zvagovaS presympt
Ak je zn8me, ge vo vagej rodine

a je znamy aj mutovany gen sposobujuci tato chorobu, vtedy aj
vy ml gete podst¥pi S presympt omat

vedieS, |i ste zdedili mutovanl

maS vIznam, ak:

1. Chorobe sa mitge pred2sS, ale
alebo ak

2. Chorobe sa s2ce ned8§8 pred?sS§

1 Chcete z2skaS tWwto inform§ci.
maS deti, alebo dozvedieS s
potomstvo.

f Ste presvedlenlT (8), ¢ge ak but
riziku vzni ku choroby, pomtg
gi vot n® rozhodnuti a, vr 8t an:

zdravotnej starostlivosti.

1 Ste typ osobnosti, ktoréa
uprednost Ruje vec o}
bud¥cnost. a radg i s
V neistote.
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812 50 Bratislava
Tel: 02592 49 574, 576, 575
Email: emassaro@ousa.sk

Oddelenie klinickej genetiky, Novapharm s.r.o.,
nemochnica a poliklinika

Adresa; Gancovsg 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

Geleznil n:

BANSKA BYSTRICA

Oddelenie lekéarskej genetiky FNsP F.D. Roosevelta
Adresa: N &8 m. L. Svobodu 1
975 17 Bansk8 Bystrica
Tel: 048 441 3378, 3380

Email: dkantarska@nspbb.sk

HUMENNE

GEN-IM s.r.o

Adresa: Pol i kl i ni k a, ul . 1.

066 01 Humenn®

Tel: 057 7706572

Email: miroslav.vasil@alphamedical.sk
mvasil@stonline.sk
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KOGI CE

Oddelenie lekéarskej genetiky, FN L. Pasteura
Adresa: Tr. SNP 1

041 90 Kogi ce

Tel: 055 640 3233, 3230, 2140

Email: genetikaodd.snp@fnlp.sk
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EuroGentest -v 0 On e
genetickom
jazykoch).
www.eurogentest.org

vygetren? (v

Orphanet- v o On e pr2zstupn® webowvm®§
vzg8cnych chorob8ch, klinickTlc
svojpomocn® skupiny v cel e]j
jazykoch).

www.orpha.net

Nal gi paimdagem8oapbl i ggej

BRATISLAVA

Centrum lekérskej genetiky FNsP, Nemocnica Staré mesto
Adresa: Amer i ck® n 8 m. 3

813 69 Bratislava

Tel: 02 5296 8855, 02 5293 1483

Email: genetika@faneba.sk

Oddelenie Kklinickej genetiky FNsP, pracovisko Kramare
Adresa: Li mbov§ 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 lekarskej genetiky, Narodny onkologicky ustav
Adresa: KI enov 8 1

833 10 Bratislava

Tel: 02 59378485

Email: denisa.ilencikova@nou.sk

Oddelenie lekarskej genetiky, Ustav laboratérnych
vygetrovac2ch met - -d, Onkol ogi
Adresa: Heydukova 10

pr2stupn® iwdlaw® cs ta
angl it

csit
h t
Eu

gen.

ckl
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Kt or ® choroby s a m! §gu vy get
presymptomatického testovania?
Exi stuje mnoho chor?t!b, u ktorTc
presymptomati ck® testovanie. Ni el
1) Urlit® druhy rakoviny (viac

Presymptomatické genetické testovanie - rakovina ).
2) Choroby postihujace nervovy systém (neurologické choroby),
napriklad:

- Huntingtonova choroba

- hereditarna ataxia a spasticka paraplégia

3) Choroby
napriklad:
- myotonicka dystrofia
- facio-skapulo-humeralna muskularna dystrofia
(= tvarovo-lopatkovo-ramenné svalova dystrofia).

posti huj »ceesvabvygpsyal

4) Choroby postihujuce srdce, napriklad:
- hypertroficka kardiomyopatia
- syndrom dlhého QT intervalu
Arizi koo?

Lo vliastne znamensSs

Vo v&a|l gine pr2z2padov (okrem rakov
zvyl ajne znamen§, ge sa u v§s d
vad@]l ginou nie je mogn®, aspoR nie
akom wveku u VE8s choroba prepuk
postihnut2, alebo ako rTchlo bud:
Ak S i mysl 2te, ge ste v rizi

presymptomaticke testovanie na niektord z tychto chorGb, mal
by ste sa najsk?!r s-tgenetikom>S so gp.
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Proces prediktivneho genetického testovania

Predtym ako sa pristipi k samotnému presymptomatickemu

testovani u, mu s 2 byS zrej m®, ge
ktorlT g®n/ g®ny sa bud% vygetrova
analyzovanstg roding§ anamn®za. Po
testovanl VvE&8¢g bl2zky pr2buznl p
doposi aO nebol), aby sa nagla mu

Rozhodnutie o genetickom testova

by ste nemal.i c2ti S ngtlak na
zdravotn2ckych pracovn2kov, ani
| i priateOov. Je to okrem toho d

seden?z S geneti kom, a niekedy &
vysledky z laboratéria. Informacia, ktord4 napokon dostanete,

m:ge byS pre v8&s nov§, a aj dosS
v8s zlogit® to vgetko pochopiS.
Svoj e sedeni a ml get e S0 sebou

napr2klad priateOa alebo partner
pol as sedeni a robi | i pozn8mky.

mognosS diskutovaS genetick® t
profesiong8l mi gkol enT mi % genet
poskytn%S vgetky potrebn® infor
rozhodnuti e, ktor® je pre Vv8s n
prebraS emoln® aspekty, ktor ® mt?
na rézne otazky alebo obavy, ktoré by

vzni kIl i pol as di sku:

Uvedomt e si, ge al

visledky testu, ug I

by ste sa dozvedeli pozitivny vysledok,

zbytol ne S i budet e

Azabudli o, al ebo #dr

Je preto dil egit®

z8l egit ospdred rozhgdhuegm o
testovani. Niektoré z nich su spomenuté
ni ggie, a mtgu byS |

15

g) Nal| asovanie testu

Ak sa rozhodnete pre podst ¥peni e
obdobie, kedy pripadné iné komplikujace faktory su minimalne.

Rozvody, rozchody, stresy v prS8c
najvhodnejg?m obdob2m pre testov
alebo narodenia dieSaSa. Je dobr
v deR, keN dostanete vage visled
obsah mtgete situ8ciu preg2vasS v
Niekedy m'ge byS pre v&s vhodr
rozhodnuti e hneN, respapodkbgdsS
nepodstUpim testovanie pred 30-k o u 0 . Takto mtget
odl ogi S nal as bokom, s tIl m, ge
buducnosti.

Ak raz dostanete visledky testov
je dtlegit®, aby ste si bol i nao
ge testovanie skutolne chcete po
aby ste Ssvoj e rozhodnuti e pr e
gpeci algsnemi kom. Pamatajte, ge
geneti kom, egt e neznamen§, ge n
testovanie.

nal gi e inform8cie n8jdete na str:
SpololnosS pre pomoc pri Hunti ng:
http://www.sphch.sk/index.html

Spolelnost pro pomoc pSi Hunt i ng:

http://www.huntington.cz/start.htm

Organizacia muskularnych  dystrofikov v  Slovenskej
republike  http://www.omdvsr.sk/?chod=titul

Genetika a poisSovn2ctvo

Viac informacii o genetike a poisteni najdete na:
http://maag.euba.sk/documents/Znalostnaekonomika-
Palackova.pdf
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f) Divernos§S, poi stenie a fin

~

Dlvernoss§S

Pr2stup k visledkom v8&8gho genet
dtvernl. V8g doktor nesmie nikon
genetick® testovanie alebo o0zn§gi
vyslovného suhlasu.

Poistenie

Poi sSovaci e spol ol nosti | asto v
zdravotn®ho stavu Vv8s a vage] ro
zvI 8§gS na konkr®tnu vyggiu sumu.
poi sSovacie spololnosti, a pr2p.
giadaS, je v z8vislosti na kraj.i
zisti§, | i dang§ spololnosS m§
vysledky genetlckych testov, ktoré ste si robili v minulosti, alebo
ktor® egte |l en pl 8nujete daS v
Opltajte sa na to- i
geneti ka, a prever

gt 8tu ohOadne tejt:«

Financie

Gi vot S genetickou
zlogitl aj po fin
stranke. Ti, ktori maju tuto chorobu,
mt gu byS neschopn | |
ob2 givort a, alepnpo u

dl hg2ch obd g
nemusia byS schopn2 pracovaS. Pr
rodiny tieg mtge byS Sagk® zvl §
starostlivosSou o postihnut®ho |
naopak vedomie mogn®ho rizika r
umogn 2 pl 8novas finanl n® a Na l
buducnosti.

7

rozml gOanie a diskusiu. Tento Zzc¢
vgetky body musia byS relevantn®
LasS 3 Rozhodovanie o podst Y“pe

a) Lielba a prevenci a

Exi stuje mognosS |lielby alebo pr.
Je dllegit® zistis§, | i j e dost uryg
rizika vzniku choroby, v pripade, ak sa u vas najde zmeneny

(mutovanl) g®n. Ak viete, ge j es

m:tge v8&m to pomicS pri rozhodoval

Pri niektorTch geneticklch choro
spomenutych srdcovych poruchach, hoci neexistuje Uplne
vylielenie, choroba m! ge byS 1z

strojlekmi, alebo v niektorTch p

Pri inlTch chorob8ch, ako napr2kl
neexi stuje ¢giadna | iel ba, dokonc
choroby, [ k eN ni ektor ® pr2zn
ovplyvRovan® pomocou l i ekov. Pr e
mut ovanl g®n, pre v8s mlge masS s
v zmysle, ge mtge ovplyvni S pl &n.
b) Nejasnosti v genetike

Mi era nespoOahlivosti visledkov

samotnej chorobe

Visl edky predi kt2vneho testova
nespoOahlivosti, aj keN veOmi n?2
zvy!ajne znamen8, ¢ge sa u Vv8s ch
Av gak t 8l e egte nie je mogn® n:
kedy sa u v8§s choroba prejav?,

rTchlo bud% pr2znaky postupovas.



8
Zapam?t aj
visl

t e si, ge % z ¢hoziivmyo t n 2

edok testu znamen8 ge STE nc
negativny v sl edok testu znamen§g, g e
mut ovan®ho g®nu. Naj |l astejgie vt

uvedenych vysledkov.

Ni ekedy vgak existuje aj tretia

fiintermedi 8rnyo (neur]itl) visle

keN bol ngjdenl | i astol ne zmene

povedas, | i je v tomto konkr ®tn

T&8§to mognosS je zvylajne zriedka

m:ge byS veOmi frustruj Y%ce. mus2 postihnutlT | len rodiny s¥%hl
teda aby mohol byS identifikova

Mal i by ste vgetky tieto mogn® v tomuto |l enovi rodiny =z dtvodu

geneti kom, keN sa budete rozhodo Niekedy |l enovia rodiny stratild:@
rozpr&8vaS o chorobe, ktor8 sa v

c) Vyrovnanie sa s vysledkami m:tge priniesS bol est-4gw® cs pad misd rak
mal byS schopnl pon%knuS radu aj

Ako ma mtgu visledky testu =zasi

stranke? Ni ektor2 OQudia sa mtgu =zauj2mas
obave o Nalg2ch |l enov rodiny.

PredtIim, ako sa rozhodnete pre g nemusia chcieS dozvedieS 0 SVoOj

S i sk¥%si S premyslieS a predi-sku z8ujem podstwupi S testovanie. Ma |

gpecialistom v geneti ke, ako v§s ohOadupl n?2 a citliv?, pretoge v

a k by st e i ch dostal i, emoci on mo h o | poskytn%S | lenom rodiny n

predstavi S, ako by ste sa c2tili mognom riziku. Je d!ledgit® si uv

Sspr 8vu, a pripomen¥%wS si, ako st rodiny mt gu maS Ypl ne i n® n8zo

mi nul osti. To v8&m mtge pomitcS s testovani u, a tieto pocity by S

testovanie m!ge niekedy, aj k eN
Arodi nn® tajomstv8§0o, -pahBRaj ¥ioe(
otcovstvo - t.j. biologicky otec nie je ten, za ktorého ho poklada

cel 8 rodina). Je to mogn® preto,
anamn®zu cel ej rodi ny, a pol as
zjavnlim, ¢ge m8§te in® g®ny ako o0s
situ8ci a, o ktorej by ste mal.

testovania v!bec zal ne.
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ng§roln®. M'gu ma$S mnoho r®znych
nich odpovedaS | o naj%primnejgi
cel kov¥% zrel osS.

Je nejak8 mognosS vyhn%S sa tomu
chorobu?

Pri niektorTch genetickTlch cho

testovani e
(tzv.

letdkoch Amniocentéza a CVS.
mognosS

g®n

ug pol as
prenat 8l ne
A Kk
por

pre v8s,

mysl 2te,

tehotenstva,
testovani e)
ge L
ozpr8vajte s

tieto testy su dostupné aj pre chorobu, ktorej sa obavate. Je

podstatn®,

mogn®,

pr2pravu

Exi stuje

aby ste
pretoge l abo
aijamilekpwOk o

egte

to

j edna

ur obi | i e
rat -ri um ni e
mesi acov.

techni ka

Geneticka Diagnostika (PGD) ako alternativa testovania plodu

pol as tehotenstva. Toto vygetr
asistovanej reprodukcie (zn8me|j
resp. vzni k fdet ? zo sk¥asmavkyo),
opl odnen® vaj?2|lka egte pred vl o¢
maj ¥ zmenenl danl g®n. Do materr
vaj 2| ka, ktor® maj ¥ tento g®n r
zlogitl a n8kladnl proces, a ni
i nform8ci 2 0 PGD, a | by bol a
dostanete u -gBgikao | ek 8r a
e) nal g2 | lenovia rodiny

V mnohych pripadoch genetické testovanie zomkne rodinu

dospol u,
zdroj om
vyvol a$
proces

akg
vzSah

S

vt edy
podpory.
nap2tie a
testovani
partnerom a

m! gu

Ni ekedy
kompl i k8ci e.

| enovi
t e

byS |
vgak

samot n®
en

a a
Nal g2 mi [

s k
pr
Vg
i b
ot

9

gi'S v neistote,
bude visledok.
reagujeme rlzn
nao reakci a. N
ml gete uvagov

~

ut ol ne |
avdu, a k
et ci e
a jedna
§zok, 0

testovani.

Ak
no
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i ektor 2

a k visl edk

g®nu?

} reagovas,
eOom mutovan®ho

0 budem
sit

Oudi a, i

j %4 prednosS | ed
otou spltsobenou
m&cie i bez ohO

visledky 1
al n®mu Vv
, ge nev
na jej o

or 2 keN

n

- — < o
©
o ~+ 0O

zn
[ m
adu
iektorTch Oud2, hoci sa po
u genetickej choroby, ] e YQO

n
Kk

a d8 lieliS. Pokladaj¥% infor
ami migu prispieS k tomu, a
S
e
§

> D

zdr av?. Pre inlTch poznanie
r rovnak®, akoby t¥ chorob
zamestng8§va ich myseO je k
S veOmi stresuj %ce.

0
A

OQudia vn2maj %
i mut ovan®ho g®nu.
hanben?2,. Genetick?
d psycholo-govi a,
h situ8ci8&8ch, a mtgu

pocit
M1 gu
gpeci
maj ¥ s
byS

ag

OQudia zasa povaguj¥% za
pacientov S rovnakou
upi nou. Tieto skupiny m!gu pos
o tom, ak® je to s Rou ¢i$§,
Yossenost ? a emocion8l nych aspek
§jomn® kontakty Oud2 a rod2n v

rugenz2m
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Zi steni e, ge ste

preniesS aj na vage deti, m!l g e
Yazkosti vzhOadom k bud%cemu zdr
dilegit® pam2taS na to, §Jge g®ny
zmenenl g®n nie je nilia vi a .

nositeOom mutoa

n

orTch Oud2?2 sprg8va, ge ma|j
mt g e sptsobi S stav P
0 Vravia, ¢ge maj % raz d
a vgak nakoniec vyrovng8 sc
t Yat o i nform8ci u | o najl epgi e Vo
bududcnosti.

Ak® m?!g byS moje reakcie, ak v
nositeOom mutovan®ho g®nu?

V]

nu OQud2 zistenie,
pocit wOavy. Ni e |j
2 c?2tia akbsi pr§zd tu.
gili v nap?&tz2z z r zika,
do fAnorm8lnych ko (3 :

ge Adobr § spr§ ao nep
zmien ako ol aks§gyv .
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tgu poci Sovas

im pr2buzni m,
dosS | asto
testov.

probl ®&m
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M2 gu by
zdi el od inTech
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hal g2 Oudia, ak dostan% fAdobr¥ s
zodpovednosS za starostlivosS o
postihnuti.
Sthrnne -ur | ite trvg§ nejakl |as sa
testu, aj v pr2pade, keN tie vl s|

d) Riziko pre vage det.
Lo mtge visledok testovania znam
vage bud¥ce deti)
Visledky vagich geneticklch test
rozvoja danej choroby, ale m!gu
pre vage det.i

Ak vage visledky testu uk8gu, @e
ktorT sa vyskytuje vo vagej rodi
choroby, a ani vage deti od Vv§8s
Je to preto, |l ebo im nem! gete o0°f
ho sami nemate.

visledky potvrdia,
vage det.] maj ¥ rizi ko 1: 2
a zmenenl g®n, a mtgu teda
Sa by sa predikt2vny test n
S

l e vage

Ak nie je @giadna zdravotr
Sa, poklad§8 sa za najlepgie
je dieSa dostatolne vyspel ®
aby rozhodnutie o testovani urobilo
samo za seba. Vynimkou su situacie,
keN existuje ur | it 8 zdravotns§ \
skor®ho testovania ug v detskom

di e
r ok
di e
kT m

Di skutovaS o geneticklch chorob:

vysledkoch prediktivneho testovania s
de Smi a

dospievaj %ci mi bl va | ast



