
KeŅģe sa vyv²jaj¼ st§le nov® a lepġie diagnostick® testy, 
laborat·ri§ ich m¹ģu vyuģiŠ na opªtovn® vyġetrenie 
uchov§vanĨch starġ²ch vzoriek (najmª ak napr²klad p¹vodn® 
výsledky boli negatívne, a chorobu neodhalili), ak bol na 
vyġetrenie udelenĨ s¼hlas. TĨmto sp¹sobom si m¹ģu pacienti i 
klinick² lek§ri zaistiŠ dostupnosŠ najnovġ²ch testovac²ch metod²k. 
Laborat·ri§ m¹ģu pouģ²vaŠ anonymizovan® vzorky DNA iba na 
vyvíjanie nových testov, alebo pri protokoloch kontroly kvality, 
pokiaŎ dotyļn§ osoba neprehl§si, ģe si neģel§, aby sa jej vzorka 
pouģ²vala takĨmto sp¹sobom. Podobne ako ktor®koŎvek ostatn® 
vzorky biologick®ho materi§lu, DNA je povaģovan§ za s¼ļasŠ 
zdravotnĨch z§znamov pacienta, a je preto aj s¼ļasŠou 
lek§rskeho tajomstva a viazan§ mlļanlivosŠou a 
nedotknuteŎnosŠou. Znamen§ to, ģe pr²stup k nej je umoģnenĨ 
iba pr²sluġn®mu zdravotn²ckemu profesion§lovi.   

 

Niektor² Ŏudia sa ob§vaj¼, ļi k ich DNA nebude maŠ pr²stup 
polícia. Toto je extrémne zriedkavá situácia. Ak by polícia 
ģiadala pr²stup ku vzork§m DNA z genetick®ho laborat·ria 
(takisto ako ku ktorejkoŎvek inej ļasti zdravotnĨch z§znamov 
pacienta), je to moģn® iba po predloģen² s¼dneho pr²kazu. 

 

Tento let§k bol vytvorenĨ s pomocou Dr Ian M Frayling, Inġtit¼t Lek§rskej 
Genetiky, Univerzitn§ Nemocnica Wales, Cardiff, Spojen® Kr§Ŏovstvo; Dr 
Domenico Coviello, Laboratórium Lekárskej Genetiky, Fondazione IRCCS, 
Milano, Taliansko a Genetic Alliance UK. 
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Ļo sa deje v genetickom  
laboratóriu?  

 

Informácia pre pacientov a rodiny  



Ļo sa deje v genetickom laborat·riu? 
 
Nasleduj¼ca inform§cia opisuje, ļo sa deje so vzorkou, ktor§ je 
odoslaná do genetického laboratória. Hlavné okruhy tém sú: 

¶ R¹znorodosŠ met·d pouģ²vanĨch v laborat·riu na 
genetické testovanie,  

 

¶ Preļo nietor® genetick® testy trvaj¼ tak dlho, zatiaŎ ļo in® 
s¼ hotov® omnoho rĨchlejġie. 

 

¶ Preļo v niektorĨch pr²padoch laborat·rium nevie 
vyhodnotiŠ vĨsledok.    

 
Detailn¼ inform§ciu o tom, ak® m¹ģu byŠ d¹vody genetick®ho 
testovania, si v prípade záujmu prosím pozrite v letáku 
nazvanom ñĻo je genetick® testovanie?ò 
 
Ļo je samotnĨ genetickĨ test?  
 
Vªļġina genetickĨch testov vyġetruje DNA - chemickú látku vo 
vn¼tri naġich buniek, ktor§ d§va naġim tel§m inġtrukcie ako r§sŠ, 
vyv²jaŠ sa, obnovovaŠ, a v¹bec celkovo fungovaŠ. DNA je akoby 
ġn¼rou zloģenou z malĨch k·dovanĨch spr§v organizovanĨch do 
vªļġ²ch ġpecifickĨch celkov (inġtrukci²), ktor® nazĨvame gény .  
ōudia maj¼ asi 30 000 r¹znych 
g®nov uloģenĨch na vl§knitĨch 
ġtrukt¼rach nazĨvanĨch 
chromozómy . Chromozómov 
máme 46  a dedíme ich od 
naġich rodiļov - 23 od matky a 
23 od otca, takģe spolu m§me 
dve sady po 23 chromozómoch, 
alebo aj 23 óp§rovô. Ak by ste si 
predstavili genetiku ako knihu 
ģivota, tak DNA vyjadruje 
písmená, gény sú slovami a 
chromozómy kapitolami. 
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Kvalita DNA je tieģ d¹leģitĨm faktorom. Niekedy musia 
laborat·ri§ najsk¹r vyġetriŠ DNA niekoho, kto je uģ po smrti, aby 
sa odhalila konkrétna mutácia v rodine. Ak je DNA zomrelej 
osoby veŎmi zlej kvality, m¹ģe to zdvojn§sobiŠ alebo strojn§sobiŠ 
ļas potrebnĨ na n§jdenie mut§cie. V niektorĨch pr²padoch m¹ģe 
byŠ dokonca celkom nemoģn® dokonļiŠ analĨzu, pretoģe nie je 
dostatok DNA. 

 

M¹ģu byŠ vĨsledky nespr§vne?  

 

Pretoģe genetick® testy maj¼ veŎmi významné dôsledky nielen 
pre jednotlivca, ale pre cel¼ rodinu, s¼ sprac¼van® veŎmi 
pozorne. S¼ vykon§van® poļetn® kroky, aby sa zabezpeļila 
spr§vnosŠ vĨsledku. Ak je n§jden§ mut§cia, vģdy je dvojito 
kontrolovan§, aby sa overila spr§vnosŠ vĨsledku. Hoci mnoho 
krokov testovania je vykon§vanĨch pr²strojmi, vedci aj tak vģdy 
kontroluj¼ vĨsledky. Ļasto pritom realizuj¼ aj Ņalġ² test, tzv. 
ñkr²ģovĨò na potvrdenie p¹vodn®ho vĨsledku. Takisto musia byŠ 
dodrģiavan® ġpeci§lne postupy, aby sa pri sprac¼van² materi§lu 
nepomieġali vzorky. Navyġe, mnoho laborat·ri² je s¼ļasŠou 
programov kontroly kvality, ktor® pom§haj¼ zaistiŠ, aby ich pr§ca 
bola vysoko kvalitn§ so spoŎahlivĨm genetickĨm testovan²m.  

 

Ļo sa stane s mojou vzorkou po vykonan² testu? 

 

PokiaŎ pacient vĨslovne nepoģiada, aby jeho vzorka bola po 
vykonan² testu zniļen§, laborat·ri§ vªļġinou uchov§vaj¼ DNA, a 
niekedy aj vzorky chromoz·mov, pre pr²pad moģnej potreby 
vyuģitia zo strany pacienta alebo jeho rodiny v bud¼cnosti. 
Jednotlivci m¹ģu samozrejme kedykoŎvek poģiadaŠ, aby ich DNA 
bola zniļen§, alebo vr§ten§ do ich r¼k. Testovanie na r¹zne in® 
choroby sa bez súhlasu pacienta nevykonáva. 
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vedomosti o genetike postupuj¼ vpred ¼ģasnou rĨchlosŠou. 
Preto, aj keŅ dnes v urļitom pr²pade nebola n§jden§ ģiadna 
mut§cia, je tu st§le moģnosŠ, ģe nov® techniky umoģnia vedcom 
n§jsŠ t¼to mut§ciu v bud¼cnosti. 

 

Preļo niektor® genetick® testy trvaj¼ tak dlho, zatiaŎ ļo in® 

sú hotové rýchlo?  

 

Ak laborat·rium presne vie, ktor¼ mut§ciu hŎad§, pretoģe 
niekomu z rodiny uģ diagnostikovali rovnak¼ chorobu, a je 
zn§me, ktor¼ oblasŠ g®nu treba vyġetriŠ, ¼loha je omnoho Ŏahġia. 
Test vtedy m¹ģe trvaŠ iba jeden alebo dva tĨģdne.  

 

Ak vġak ģiadna mut§cia v rodine nebola v minulosti n§jden§, 
alebo ak choroba m¹ģe byŠ sp¹soben§ poruchou viacerĨch 
g®nov, z²skanie vĨsledku bude vyģadovaŠ viac pr§ce. Namiesto 
zamerania sa na jedno konkrétne miesto génu vtedy 
laborat·rium ļasto mus² analyzovaŠ celĨ g®n alebo dokonca viac 
ako jeden g®n. Toto m¹ģe byŠ veŎmi zdŌhavĨ proces, ktorĨ m¹ģe 
trvaŠ aj mnoho mesiacov. Z§leģ² na viacerĨch faktoroch, ako 
napr²klad veŎkosŠ g®nu alebo moģnosti a vybavenie laborat·ria.  

 

Napríklad, pri Duchenneovej svalovej dystrofii je choroba 
spôsobená mutáciami v géne nazvanom dystrofín, ļo je jeden z 
najdlhġ²ch zn§mych g®nov v¹bec. Preto sa v Ŕom m¹ģu 
vyskytn¼Š tis²ce r¹znych mut§ci², a preto aj presn® n§jdenie 
konkr®tnej ñrodinnejò mut§cie m¹ģe byŠ veŎmi dlhĨ a nam§havĨ 
proces. Na druhej strane, v prípade Huntingtonovej choroby, 
mutácie v géne pre huntingtín sa vģdy vyskytuj¼ v tej istej malej 
oblasti. Z toho dôvodu vedci v laboratóriu presne vedia, ktorú 
oblasŠ g®nu vyġetriŠ, takģe test je pomerne jednoduchĨ a 
omnoho rĨchlejġ².  

 

10 

Obrázok 1: Gény, chromozómy a DNA  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Zmeny v g®noch ļi chromoz·moch nazĨvame mutáciami . 
Mut§ciu si m¹ģete predstaviŠ ako zmenu (ļi uģ vynechanie, 
zámenu, alebo pridanie) písmenka, slova alebo viacerých slov 
vo vete. Mut§cie s¼ ¼plne beģn®, a kaģdĨ z n§s ich m§ 
mnoģstvo. Efekt mut§cie m¹ģe byŠ pozit²vny alebo negat²vny, 
alebo ļasto dokonca v¹bec ģiadny. To, akĨm bude, z§vis² na 
viacerých  faktoroch - vonkajġom prostred², n§hodnĨch 
rizikovĨch prvkoch, alebo mut§ci§ch inĨch g®nov. Mut§cie m¹ģu 
byŠ pr²ļinou probl®mov vtedy, ak sp¹sobia preruġenie inform§ci², 
ktorými gény alebo chromozómy riadia správne formovanie a 
fungovanie tela. V tomto pr²pade, cieŎom genetickĨch testov je 
n§jsŠ mut§ciu presne v konkr®tnom g®ne ļi chromoz·me. Tieto 
testy sa vªļġinou robia zo vzorky krvi, niekedy aj z inĨch tkan²v. 
(V niektorĨch pr²padoch je moģn® na z²skanie DNA odobraŠ 
vzorku sl²n. Vªļġinou vġak vedci v laborat·ri§ch potrebuj¼ 
dostatoļn® mnoģstvo vysokokvalitnej DNA, takģe preto sa 
uprednostŔuje odber krvi). Po odobrat² sa vzorka od dan®ho 
pacienta odosiela do laboratória, aby gény alebo chromozómy 
mohli byŠ analyzovan®.   
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