
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Preklad: Jana Behunov§   (Jún 2009)  
I. Klinika det² a dorastu LF UPJĠ a DFN Koġice, Genetick§ 
ambulancia DFN  
Tr. SNP 1,   040 66 Koġice 
tel. 055 640 2530/2393    
barbjane1@yahoo.com 
jana.behunova@upjs.sk 
 
Preklad: Júl 2009  
 
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  

Ilustr§cie : Rebeca J Kent 
www.rebeccajkent.com 
rebecca@rebeccajkent.com 

20 

 

Ļo je presymptomatick® 
(prediktívne) genetické 

testovanie?  

 

Inform§cia pre pacientov a ich rodiny   



Ļo je presymptomatick® (predikt²vne) genetick® 
testovanie?  

 
Táto informácia je o presymptomatickom genetickom testovaní 
na choroby in® ako rakovina. Bola nap²san§ s cieŎom pom¹cŠ 
v§m odpovedaŠ na ot§zky ako:  
Ļo je to presymptomatick® genetick® testovanie?  
Preļo ho niektor² Ŏudia podstupuj¼?   
Ļo vġetko by som mal(a) vziaŠ do ¼vahy, keŅ zvaģujem 
podst¼piŠ presymptomatick® testovanie?   
 
ĻasŠ 1. O naġich g®noch 
 
Aby sme porozumeli tomu, ļo znamen§ presymptomatick® 
genetick® testovanie, najsk¹r mus²me rozumieŠ, ļo s¼ g®ny a 
chromozómy. 
 
Ļo s¼ 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.  
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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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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 
 
PREĠOV   
Alpha medical a.s., Genetická ambulancia  
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Obr§zok 1: G®ny, chromoz·my a DNA  
 
 
 
 

Niekedy zdedíme alebo získame zmenu (mutáciu) v jednej alebo 
oboch k·pi§ch g®nu, ktor§ m¹ģe sp¹sobiŠ poruchu jeho funkcie. 
To m¹ģe viesŠ ku vzniku genetickej choroby, pretoģe danĨ g®n 
ned§va telu spr§vne inġtrukcie. Existuj¼ tis²cky genetickĨch 
chorôb, príkladmi sú cystická fibróza, svalová dystrofia, 
Huntingtonova chorea. Niektor® z tĨchto chor¹b s¼ pr²tomn® uģ 
od narodenia, in® sa st§vaj¼ zjavnĨmi aģ v neskorġom ģivote. V 
tomto let§ku sa budeme zaoberaŠ najmª tĨmi genetickĨmi 
chorobami, ktor® sa prejavia aģ v neskorġom ģivote.    
 
ĻasŠ 2. O testovan² 
 
Ļo je presymptomatick® (predikt²vne) genetick® testovanie? 
 
Presymptomatick® testovanie poskytuje inform§ciu, ļi sa u danej 
osoby v neskorġom obdob² ģivota rozvinie ļi nerozvinie 
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ġpecifick§ genetick§ choroba. Na test sa zvyļajne pouģ²va 
vzorka krvi. Krv je analyzovaná v genetickom laboratóriu, kde 
vyġetria, ļi v danom g®ne/g®noch s¼visiacich s chorobou, nie s¼ 
zmeny. V let§ku ñĻo sa deje v genetickom laborat·riu?ò 
podávame viac informácií o tom, ako sa gény analyzujú. 
 
Kedy je vhodn® zvaģovaŠ presymptomatick® testovanie? 
 
Ak je zn§me, ģe vo vaġej rodine sa vyskytuje genetick§ choroba, 
a je známy aj mutovaný gén spôsobujúci túto chorobu, vtedy aj 
vy m¹ģete podst¼piŠ presymptomatick® testovanie, ak chcete 
vedieŠ, ļi ste zdedili mutovanĨ g®n. Testovanie pre v§s m¹ģe 
maŠ vĨznam, ak: 
 
1. Chorobe sa m¹ģe pred²sŠ, alebo je moģn§ efekt²vna lieļba,   
 alebo ak 
 
2. Chorobe sa s²ce ned§ pred²sŠ, ani ju lieļiŠ, avġak: 
 
¶ Chcete z²skaŠ t¼to inform§ciu kv¹li rozhodnutiu o tom, ļi 

maŠ deti, alebo dozvedieŠ sa viac o riziku pre vaġe 
potomstvo. 

 

¶ Ste presvedļenĨ(§), ģe ak budete vedieŠ viac o vaġom 
riziku vzniku choroby, pom¹ģe v§m to urobiŠ d¹leģit® 
ģivotn® rozhodnutia, vr§tane rozhodnut² o vaġej 
zdravotnej starostlivosti. 

 

¶ Ste  typ  osobnost i ,  k to rá 
uprednostŔuje vedieŠ viac o svojej 
bud¼cnosti a radġej ģije v istote ako 
v neistote.   
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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 
Email: genetikaodd.snp@fnlp.sk 
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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  
 
....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 
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Ktor® choroby sa m¹ģu vyġetrovaŠ v r§mci 
presymptomatického testovania?  
 
Existuje mnoho chor¹b, u ktorĨch je v s¼ļasnosti dostupn® 
presymptomatick® testovanie. NiekoŎko pr²kladov:  
 
1) Urļit® druhy rakoviny (viac inform§ci² n§jdete v let§ļiku 
Presymptomatické genetické testovanie - rakovina ). 
 
2) Choroby postihujúce nervový systém (neurologické choroby), 
napríklad: 
  - Huntingtonova choroba  
  - hereditárna ataxia a spastická paraplégia 
 
3) Choroby postihuj¼ce svaly (alebo aj nervy - nervovosvalov®), 
napríklad: 
  - myotonická dystrofia 

  - facio-skapulo-humerálna muskulárna dystrofia  
      (= tvárovo-lopatkovo-ramenná svalová dystrofia). 

 
4) Choroby postihujúce srdce, napríklad: 
  - hypertrofická kardiomyopatia 
  - syndróm dlhého QT intervalu 
 
Ļo vlastne znamen§ ñrizikoò? 
 
Vo vªļġine pr²padov (okrem rakoviny) maŠ zmenenĨ danĨ g®n 
zvyļajne znamen§, ģe sa u v§s dan§ choroba rozvinie. Avġak 
vªļġinou nie je moģn®, aspoŔ nie v s¼ļasnosti, predpovedaŠ, v 
akom veku u v§s choroba prepukne, ako z§vaģne budete 
postihnut², alebo ako rĨchlo bud¼ pr²znaky postupovaŠ. 
 
Ak si mysl²te, ģe ste v riziku, a zamĨġŎate podst¼piŠ 
presymptomatické testovanie na niektorú z týchto chorôb, mali 
by ste sa najsk¹r stretn¼Š so ġpecialistom - genetikom.  
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Proces prediktívneho genetického testovania  
 
Predtým ako sa pristúpi k samotnému presymptomatickému 
testovaniu, mus² byŠ zrejm®, ģe ste skutoļne v riziku, a aj to, 
ktorĨ g®n/g®ny sa bud¼ vyġetrovaŠ. Najsk¹r mus² byŠ d¹kladne 
analyzovan§ rodin§ anamn®za. Potom mus² byŠ geneticky 
testovanĨ v§ġ bl²zky pr²buznĨ postihnutĨ chorobou (ak eġte 
doposiaŎ nebol), aby sa naġla mut§cia v g®ne.    
 
Rozhodnutie o genetickom testovan² je iba vaġou voŎbou, a nikdy 
by ste nemali c²tiŠ n§tlak na jeho podst¼penie zo strany 
zdravotn²ckych pracovn²kov, ani podriaŅovaŠ sa n§zorom rodiny 
ļi priateŎov. Je to okrem toho dlhġ² proces, ktorĨ zahŘŔa niekoŎko 
seden² s genetikom, a niekedy aj p§r mesiacov ļakania na 
výsledky z laboratória. Informácia, ktorú napokon dostanete, 
m¹ģe byŠ pre v§s nov§, a aj dosŠ komplikovan§, a m¹ģe byŠ pre 
v§s zloģit® to vġetko pochopiŠ. Je preto celkom fajn, ak si na 
svoje sedenia m¹ģete so sebou vziaŠ niekoho ako oporu, 
napr²klad priateŎa alebo partnera. M¹ģete ich aj poprosiŠ, aby si 
poļas sedenia robili pozn§mky. Je d¹leģit®, aby ste mali 
moģnosŠ diskutovaŠ genetick®  testovanie so zdravotn²ckymi 
profesion§lmi ġkolenĨmi v genetike. T² v§m bud¼ vedieŠ 
poskytn¼Š vġetky potrebn® inform§cie na to, aby ste prijali 
rozhodnutie, ktor® je pre v§s najlepġie. Takisto v§m pom¹ģu 
prebraŠ emoļn® aspekty, ktor® m¹ģu vyvstaŠ, a odpovedia v§m 
na rôzne otázky alebo obavy, ktoré by 
vznikli poļas diskusie.  
 
Uvedomte si, ģe akon§hle dostanete 
vĨsledky testu, uģ nie je cesta spªŠ (t. j. ak 
by ste sa dozvedeli pozitívny výsledok, 
zbytoļne si budete ģelaŠ aby ste ho 
ñzabudliò, alebo ñradġej nikdy nevedeliò). 
Je preto d¹leģit® premyslieŠ podobn® 
z§leģitosti eġte pred rozhodnutím o 
testovaní. Niektoré z nich sú spomenuté 
niģġie, a m¹ģu byŠ uģitoļnĨmi podnetmi na 
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 g) Naļasovanie testu 
 
Ak sa rozhodnete pre podst¼penie testovania, je lepġie si vybraŠ 
obdobie, kedy  prípadné iné komplikujúce faktory sú minimálne. 
Rozvody, rozchody, stresy v pr§ci a podobn® Šaģk® ļasy nie s¼ 
najvhodnejġ²m obdob²m pre testovanie, ale ani oslava sob§ġa 
alebo narodenia dieŠaŠa. Je dobr® si napl§novaŠ, ļo budete robiŠ 
v deŔ, keŅ dostanete vaġe vĨsledky, pretoģe bez ohŎadu na ich 
obsah m¹ģete situ§ciu preģ²vaŠ veŎmi emocion§lne. 
 
Niekedy m¹ģe byŠ pre v§s vhodnejġie nerobiŠ definit²vne 
rozhodnutie hneŅ, resp. odloģiŠ ho na nesk¹r - napr²klad: ñUrļite 
nepodstúpim testovanie pred 30-kouò. Takto m¹ģete z§leģitosŠ 
odloģiŠ naļas bokom, s tĨm, ģe sa k nej moģno vr§tite v 
budúcnosti. 
 
Ak raz dostanete vĨsledky testovania, uģ nie je cesta spªŠ. Preto 
je d¹leģit®, aby ste si boli naozaj ist², ģe ste rozhodli spr§vne, a 
ģe testovanie skutoļne chcete podst¼piŠ. Preto m§ vĨznam aj to, 
aby ste svoje rozhodnutie prediskutovali s vyġkolenĨm 
ġpecialistom - genetikom. Pamªtajte, ģe to, ģe sa stretnete s 
genetikom, eġte neznamen§, ģe mus²te podst¼piŠ genetick® 
testovanie.  
 
ńalġie inform§cie n§jdete na str§nkach:  
 
SpoloļnosŠ pre pomoc pri Huntingtonovej chorobe  
http://www.sphch.sk/index.html 
 
Spoleļnost pro pomoc pŚi HuntingtonovŊ chorobŊ  
http://www.huntington.cz/start.htm 
 
Organizácia muskulárnych dystrofikov v Slovenskej 
republike    http://www.omdvsr.sk/?chod=titul 
 
Genetika a poisŠovn²ctvo  
Viac informácií o genetike a poistení nájdete na:  
http: / /maag.euba.sk/documents/Znalostnaekonomika -
Palackova.pdf 
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f) D¹vernosŠ, poistenie a financie 
 
D¹vernosŠ  
 
Pr²stup k vĨsledkom v§ġho genetick®ho testovania je pr²sne 
d¹vernĨ. V§ġ doktor nesmie nikomu prezradiŠ, ģe ste podst¼pili 
genetick® testovanie alebo ozn§miŠ jeho vĨsledky bez v§ġho 
výslovného súhlasu.  
 
Poistenie  
 
PoisŠovacie spoloļnosti ļasto vyģaduj¼ poskytnutie detailov 
zdravotn®ho stavu v§s a vaġej rodiny, keŅ uzatv§rate poistku, a 
zvl§ġŠ na konkr®tnu vyġġiu sumu. Druh inform§ci², ktor® vaġe 
poisŠovacie spoloļnosti, a pr²p. aj zamestn§vatelia od v§s m¹ģu 
ģiadaŠ, je v z§vislosti na krajine veŎmi rozdielny. Mali by ste si 
zistiŠ, ļi dan§ spoloļnosŠ m§ pr§vo poģadovaŠ od v§s aj 
výsledky genetických testov, ktoré ste si robili v minulosti, alebo 
ktor® eġte len pl§nujete daŠ vyġetriŠ. 
OpĨtajte sa na to v§ġho ġpecialistu - 
genetika, a preverte legislat²vu v§ġho 
ġt§tu ohŎadne tejto z§leģitosti. 
 
Financie  
 
Ģivot s genetickou chorobou m¹ģe byŠ 
zloģitĨ aj po finanļnej a soci§lnej 
stránke. Tí, ktorí majú túto chorobu, 
m¹ģu byŠ neschopn² pr§ce poļas 
dlhġ²ch obdob² ģivota, alebo uģ v¹bec 
nemusia byŠ schopn² pracovaŠ. Pre partnerov a Ņalġ²ch ļlenov 
rodiny tieģ m¹ģe byŠ Šaģk® zvl§dnuŠ vlastn¼ pr§cu spolu so 
starostlivosŠou o postihnut®ho ļlena rodiny. Pre niektorĨch Ŏud² 
naopak vedomie moģn®ho rizika rozvoja genetickej choroby 
umoģn² pl§novaŠ finanļn® a Ņalġie praktick® aspekty do 
budúcnosti. 
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rozmĨġŎanie a diskusiu. Tento zoznam ale nie je ¼plnĨ, a nie 
vġetky body musia byŠ relevantn® k vaġej ġpecifickej situ§cii.  
 
ĻasŠ 3.  Rozhodovanie o podst¼pen² testu 
 
     a) Lieļba a prevencia  
 
Existuje moģnosŠ lieļby alebo prevencie tejto choroby?  
 
Je d¹leģit® zistiŠ, ļi je dostupn§ lieļba, alebo sp¹sob zn²ģenia 
rizika vzniku choroby, v prípade, ak sa u vás nájde zmenený 
(mutovanĨ) g®n. Ak viete, ģe jestvuj¼ moģnosti dostupnej lieļby, 
m¹ģe v§m to pom¹cŠ pri rozhodovan² o podst¼pen² testovania. 
 
Pri niektorĨch genetickĨch chorob§ch, ako napr²klad pri vyġġie 
spomenutých srdcových poruchách, hoci neexistuje úplné 
vylieļenie, choroba m¹ģe byŠ zvl§dan§ liekmi, ġpeci§lnymi 
strojļekmi, alebo v niektorĨch pr²padoch chirurgickĨm vĨkonom. 
 
Pri inĨch chorob§ch, ako napr²klad Huntingtonova chorea, vġak 
neexistuje ģiadna lieļba, dokonca ani na spomalenie postupu 
choroby, i keŅ niektor® pr²znaky m¹ģu byŠ ļiastoļne 
ovplyvŔovan® pomocou liekov. Preto vedomie toho, ģe m§te 
mutovanĨ g®n, pre v§s m¹ģe maŠ sk¹r iba emocion§lny vĨznam, 
v zmysle, ģe m¹ģe ovplyvniŠ pl§novanie vaġej bud¼cnosti. 
 

b) Nejasnosti v genetike  
 

Miera nespoŎahlivosti vĨsledkov testovania vzhŎadom k 
samotnej chorobe  
 
VĨsledky predikt²vneho testovania nes¼ urļitĨ stupeŔ 
nespoŎahlivosti, aj keŅ veŎmi n²zky. To, ģe m§te mutovanĨ g®n, 
zvyļajne znamen§, ģe sa u v§s choroba takmer urļite rozvinie. 
Avġak st§le eġte nie je moģn® na z§klade testov predpovedaŠ, 
kedy sa u v§s choroba prejav², ak§ bude z§vaģn§, alebo ako 
rĨchlo bud¼ pr²znaky postupovaŠ. 
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Zapamªtajte si, ģe v zdravotn²ckej terminol·gii pozitívny 
vĨsledok testu znamen§ ģe STE nosiļom mutovan®ho g®nu, a 
negatívny vĨsledok testu znamen§, ģe NIE STE nosiļom 
mutovan®ho g®nu. Najļastejġie v§m bude ozn§menĨ jeden z 
uvedených výsledkov. 
 
Niekedy vġak existuje aj tretia moģnosŠ: tzv. ñsiv§ z·naò alebo 
ñintermedi§rnyò (neurļitĨ) vĨsledok testovania. To znamen§, ģe i 
keŅ bol n§jdenĨ ļiastoļne zmenenĨ g®n, je Šaģk® s istotou 
povedaŠ, ļi je v tomto konkr®tnom pr²pade pr²ļinou choroby. 
T§to moģnosŠ je zvyļajne zriedkav§, ale dostaŠ takĨto vĨsledok 
m¹ģe byŠ veŎmi frustruj¼ce.   
 
Mali by ste vġetky tieto moģn® vĨsledky prebraŠ so ġpecialistom - 
genetikom, keŅ sa budete rozhodovaŠ o podst¼pen² testu. 
 

c) Vyrovnanie sa s výsledkami  
 
Ako ma m¹ģu vĨsledky testu zasiahnuŠ po emocion§lnej 
stránke?  
 
PredtĨm, ako sa rozhodnete pre genetick® testovanie, je d¹leģit® 
si sk¼siŠ premyslieŠ a prediskutovaŠ to aj so zdravotn²kom - 
ġpecialistom v genetike, ako v§s m¹ģu vġetky moģn® vĨsledky, 
ak by ste ich dostali, emocion§lne zasiahnuŠ. Je dobr® si 
predstaviŠ, ako by ste sa c²tili, ak by v§m ozn§mili dobr¼ ļi zl¼ 
spr§vu, a pripomen¼Š si, ako ste na zl® spr§vy reagovali v 
minulosti. To v§m m¹ģe pom¹cŠ sa rozhodn¼Š, ļi je pre v§s 
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mus² postihnutĨ ļlen rodiny s¼hlasiŠ s tĨm, aby bol testovanĨ, 
teda aby mohol byŠ identifikovanĨ mutovanĨ g®n. Pr²stup k 
tomuto ļlenovi rodiny z d¹vodu testovania m¹ģe byŠ zloģitĨ. 
Niekedy ļlenovia rodiny stratili kontakt. Takisto m¹ģe byŠ Šaģk® 
rozpr§vaŠ o chorobe, ktor§ sa vyskytla v minulosti, keŅģe to 
m¹ģe priniesŠ bolestiv® spomienky. Genetik - ġpecialista by v§m 
mal byŠ schopnĨ pon¼knuŠ radu aj v tĨchto zloģitĨch situ§ci§ch.  
 
Niektor² Ŏudia sa m¹ģu zauj²maŠ o svoje genetick® riziko kv¹li 
obave o Ņalġ²ch ļlenov rodiny. ńalġ² ļlenovia rodiny sa vġak 
nemusia chcieŠ dozvedieŠ o svojom riziku, a nemusia maŠ 
z§ujem podst¼piŠ testovanie. Mali by ste byŠ v tomto smere 
ohŎadupln² a citliv², pretoģe vĨsledok v§ġho testu by niekedy 
mohol poskytn¼Š ļlenom rodiny nechcen¼ inform§ciu aj o ich 
moģnom riziku. Je d¹leģit® si uvedomiŠ, ģe in² ļlenovia tej istej 
rodiny m¹ģu maŠ ¼plne in® n§zory a pocity vzhŎadom k 
testovaniu, a tieto pocity by sa mali reġpektovaŠ. Genetick® 
testovanie m¹ģe niekedy, aj keŅ veŎmi zriedkavo, odhaliŠ aj 
ñrodinn® tajomstv§ò, zahŘŔaj¼ce adopciu a non-paternitu (faloġn® 
otcovstvo - t.j. biologický otec nie je ten, za ktorého ho pokladá 
cel§ rodina). Je to moģn® preto, lebo proces testovania zahŘŔa 
anamn®zu celej rodiny, a poļas vyġetrenia sa m¹ģe staŠ 
zjavnĨm, ģe m§te in® g®ny ako ostatn² ļlenovia rodiny. To je tieģ 
situ§cia, o ktorej by ste mali vedieŠ predtĨm, ako sa proces 
testovania v¹bec zaļne. 
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n§roļn®. M¹ģu maŠ mnoho r¹znych ot§zok, a je d¹leģit® im na 
nich odpovedaŠ ļo naj¼primnejġie, s ohŎadom na ich vek a 
celkov¼ zrelosŠ. 
 
Je nejak§ moģnosŠ vyhn¼Š sa tomu, aby moje dieŠa zdedilo 
chorobu?   
 
Pri niektorĨch genetickĨch chorob§ch je moģn® vykonaŠ 
testovanie uģ poļas tehotenstva, a zistiŠ, ļi plod zdedil mutovanĨ 
g®n (tzv. prenat§lne testovanie). Viac inform§ci² o Ŕom n§jdete v 
letákoch Amniocentéza a CVS. Ak mysl²te, ģe by to mohla byŠ 
moģnosŠ pre v§s, porozpr§vajte sa so svoj²m doktorom o tom, ļi 
tieto testy sú dostupné aj pre chorobu, ktorej sa obávate. Je 
podstatn®, aby ste to urobili eġte pred tehotenstvom, ak je to 
moģn®, pretoģe laborat·rium niekedy m¹ģe potrebovaŠ na 
pr²pravu viac ļasu  - aj niekoŎko mesiacov.  
 
Existuje eġte jedna technika nazĨvan§ Preimplantaļn§ 
Genetická Diagnostika (PGD) ako alternatíva testovania plodu 
poļas tehotenstva. Toto vyġetrenie zahŘŔa podst¼penie 
asistovanej reprodukcie (zn§mej ako ako ñumel® oplodnenieò, 
resp. vznik ñdet² zo sk¼mavkyò), poļas ktorej sa vġak navyġe 
oplodnen® vaj²ļka eġte pred vloģen²m do maternice testuj¼, ļi 
maj¼ zmenenĨ danĨ g®n. Do maternice sa potom vloģia iba tie 
vaj²ļka, ktor® maj¼ tento g®n norm§lny. Toto je vġak veŎmi 
zloģitĨ a n§kladnĨ proces, a nie je vhodnĨ pre kaģd®ho. Viac 
inform§ci² o PGD, a ļi by bola pre v§s vhodn§/dostupn§, 
dostanete u v§ġho lek§ra - genetika.  
 

e) ńalġ² ļlenovia rodiny 
 
V mnohých prípadoch genetické testovanie zomkne rodinu 
dospolu, vtedy m¹ģu byŠ ļlenovia rodiny vz§jomne dobrĨm 
zdrojom podpory. Niekedy vġak ten istĨ proces m¹ģe v rodine 
vyvolaŠ napªtie a komplik§cie. Je dobr® si vopred premyslieŠ, 
ako proces testovania a samotn® vĨsledky m¹ģu ovplyvniŠ v§ġ 
vzŠah s partnerom a Ņalġ²mi ļlenmi rodiny. Pamªtajte, ģe najsk¹r 
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skutoļne lepġie ģiŠ v neistote, alebo ļi radġej chcete vedieŠ 
pravdu, akĨkoŎvek bude vĨsledok. Je d¹leģit® si uvedomiŠ, ģe 
vġetci sme r¹zni, reagujeme r¹znym sp¹sobom, a ģe neexistuje 
iba jedna ñnorm§lnaò reakcia. Niģġie je uvedenĨch niekoŎko 
ot§zok, o ktorĨch m¹ģete uvaģovaŠ eġte pred rozhodnut²m o 
testovaní.  
 
Ako budem reagovaŠ, ak vĨsledky odhalia, ģe som 
nositeŎom mutovan®ho g®nu? 
 
Niektor² Ŏudia, i keŅ vĨsledky u nich potvrdia g®nov¼ mut§ciu, 
d§vaj¼ prednosŠ jednoznaļn®mu vĨsledku pred stresom a 
neistotou sp¹sobenou tĨm, ģe nevedia. Pre tieto osoby, z²skanie 
inform§cie i bez ohŎadu na jej obsah, m¹ģe byŠ urļitou ¼Ŏavou.  
 
Pre niektorĨch Ŏud², hoci sa potvrd², ģe s¼ vo vysokom riziku 
vzniku genetickej choroby, je ¼Ŏavou aspoŔ fakt, ģe je to nieļo, 
ļo sa d§ lieļiŠ. Pokladaj¼ inform§ciu za uģitoļn¼ v tom zmysle, 
ģe sami m¹ģu prispieŠ k tomu, aby zvĨġili ġancu ļo najdlhġie 
ostaŠ zdrav². Pre inĨch poznanie, ģe s¼ vo ñvysokom rizikuò, je 
takmer rovnak®, akoby t¼ chorobu uģ mali. Jedinou ot§zkou, 
ktor§ zamestn§va ich myseŎ je ñkedy presne sa mi to stane?ò To 
m¹ģe byŠ veŎmi stresuj¼ce. 
 
Niektor² Ŏudia vn²maj¼ aģ pocit ġoku, keŅ sa dozvedia, ģe s¼ 
nositeŎmi mutovan®ho g®nu. M¹ģu sa citiŠ osamel², nahnevan², 
alebo zahanben². Genetick² ġpecialisti a Ņalġ² profesion§li, ako 
napr²klad psycholo·govia, maj¼ sk¼senosti s pomocou ŎuŅom v 
podobnĨch situ§ci§ch, a m¹ģu byŠ pre nich zdrojom podpory.  
 
Niektor² Ŏudia zasa povaģuj¼ za pomoc moģnosŠ kontaktu so 
zdruģen²m pacientov s rovnakou chorobou, alebo podpornou 
skupinou. Tieto skupiny m¹ģu poskytovaŠ inform§cie o chorobe, 
a o tom, ak® je to s Ŕou ģiŠ, vr§tane vlastnĨch praktickĨch 
sk¼senost² a emocion§lnych aspektov. Takisto m¹ģu podporiŠ 
vz§jomn® kontakty Ŏud² a rod²n v podobnej situ§cii. 
 

9 



Zistenie, ģe ste nositeŎom mutovan®ho g®nu, a m¹ģete ho 
preniesŠ aj na vaġe deti, m¹ģe vo v§s vyvolaŠ pocity viny a 
¼zkosti vzhŎadom k bud¼cemu zdraviu vaġich det². Je vġak 
d¹leģit® pamªtaŠ na to, ģe g®ny sa rozdeŎuj¼ n§hodne, a maŠ 
zmenenĨ g®n nie je niļia vina. 
 
U niektorĨch Ŏud² spr§va, ģe maj¼ vysok® riziko vzniku genetickej 
choroby, m¹ģe sp¹sobiŠ stav podobnĨ ñemocion§lnemu 
kolotoļuò. Vravia, ģe maj¼ raz dobr® dni, potom zl® dni... Vªļġina 
Ŏud² sa vġak nakoniec vyrovn§ so svojimi vĨsledkami, a vyuģije 
t¼to inform§ciu ļo najlepġie vzhŎadom k pl§novaniu svojej 
budúcnosti.  
 
Ak® m¹ģu byŠ moje reakcie, ak vĨsledky odhalia, ģe nie som 
nositeŎom mutovan®ho g®nu?   
 
Pre vªļġinu Ŏud² zistenie, ģe nie s¼ nositeŎmi mutovan®ho g®nu, 
prin§ġa pocit ¼Ŏavy. Nie je vġak nezvyļajn®, ģe niektor² po 
testovan² c²tia ak¼si pr§zdnotu. M¹ģe to byŠ sp¹soben® tĨm, ģe 
tak dlho ģili v napªt² z rizika, ģe teraz nejak¼ dobu potrv§, kĨm sa 
vr§tia do ñnorm§lnych koŎaj²ò. Niektor² m¹ģu byŠ dokonca 
sklaman², ģe ñdobr§ spr§vaò nepriniesla do ich ģivota toŎko 
pozit²vnych zmien ako oļak§vali.  
 
InĨm zasa, ak boli dlho presvedļen² o tom, ģe urļite aj oni maj¼ 
mutovanĨ g®n, a test to nepotvrd², m¹ģe testovanie zmeniŠ celĨ 
ich n§hŎad na ģivot. Niektor² dokonca nevedia ļo robiŠ s faktom, 
ģe ñodrazu maj¼ bud¼cnosŠò.   
 
Niektor² m¹ģu pociŠovaŠ probl®m pri ozn§men² tejto ñdobrej 
spr§vyò svojim pr²buznĨm, ktor² to ġŠastie nemali. Tzv. ñvina 
zachr§nen®hoò je dosŠ ļasto pocit ud§vanĨ ŎuŅmi, ktor² dostali 
ñdobr®ò vĨsledky testov. M¹ģu byŠ v rozpakoch, preļo pr§ve oni 
ñunikliò, na rozdiel od inĨch ļlenov rodiny. Niekedy nie je 
jednoduch® akceptovaŠ fakt, ģe vy ste t² ġŠastn², keŅ ostatn², na 
ktorĨch v§m z§leģ², nie s¼. 
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ńalġ² Ŏudia, ak dostan¼ ñdobr¼ spr§vuò citia nadmerne zvĨġen¼ 
zodpovednosŠ za starostlivosŠ o ļlenov rodiny, ktor² s¼ chorobou 
postihnutí.  
 
Súhrnne - urļite trv§ nejakĨ ļas sa vysporiadaŠ s vĨsledkami 
testu, aj v pr²pade, keŅ tie vĨsledky predstavuj¼ dobr¼ spr§vu.  
 

d) Riziko pre vaġe deti 
 
Ļo m¹ģe vĨsledok testovania znamenaŠ pre vaġe deti (resp. 
vaġe bud¼ce deti) 
 
VĨsledky vaġich genetickĨch testov neodhalia len vaġe riziko 
rozvoja danej choroby, ale m¹ģu v§m povedaŠ nieļo aj o riziku 
pre vaġe deti.   
 
Ak vaġe vĨsledky testu uk§ģu, ģe ste nezdedili mutovanĨ g®n, 
ktorĨ sa vyskytuje vo vaġej rodine, nem§te zvĨġen® riziko vzniku 
choroby, a ani vaġe deti od v§s nem¹ģu zdediŠ genetick® riziko. 
Je to preto, lebo im nem¹ģete odovzdaŠ mutovanĨ g®n, keŅģe 
ho sami nemáte.  
 
Ak ale vaġe vĨsledky potvrdia, ģe ste nositeŎom mutovan®ho 
g®nu, vaġe deti maj¼ riziko 1:2 (50%) toho, ģe od v§s zdedili/ 
zdedia zmenenĨ g®n, a m¹ģu teda byŠ takisto v riziku choroby. U 
dieŠaŠa by sa predikt²vny test nemal vykon§vaŠ, pokiaŎ nem§ 18 
rokov. Ak nie je ģiadna zdravotn§ vĨhoda vļasn®ho testovania 
dieŠaŠa, poklad§ sa za najlepġie poļkaŠ, 
kĨm je dieŠa dostatoļne vyspel® na to, 
aby rozhodnutie o testovaní urobilo 
samo za seba. Výnimkou sú situácie, 
keŅ existuje urļit§ zdravotn§ vĨhoda 
skor®ho testovania uģ v detskom veku. 
 
DiskutovaŠ o genetickĨch chorob§ch a 
výsledkoch prediktívneho testovania s 
deŠmi a dospievaj¼cimi bĨva ļasto veŎmi 
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