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Co je genetické testovanie?

Nasledujuci text Vam poskytne zakladné informacie o
genetickom vySetreni - o tom, €o je to geneticky test a pre€o by
ste ho mali podstupit, ako aj jeho mozné vyhody a rizika.

Na to, aby ste pochopili principy genetického testovania, je
najskér potrebné, aby ste rozumeli zakladnym pojmom ako gén
a chromozom.

Gény a chromozémy

NasSe telo sa sklada z milibnov buniek. Vaésina buniek
obsahuje kompletnu sadu génov. Mame tisice génov, ktoré
pbsobia ako subor pokynov riadiacich nas rast a vébec
fungovanie celého nasho tela. Gény su zodpovedné za mnohé
z nasich vlastnosti ako je farba oci, krvna skupina alebo vyska.

Gény su nesené na vilaknitych mikroskopickych S$trukturach
umiestnenych v jadre bunky, nazyvanych chromozémy. Vo
vacsine buniek mame obvykle 46 chromozémov. Chromozémy
dedime od svojich rodi¢ov - 23 chromozémov od matky a 23
chromozémov od otca, Cize spolu mame dve sady po 23
chromozdédmoch, resp. 23 parov chromozdémov. Pretoze
chromozémy sa skladaju z génov, dedime z vacsiny génov dve
képie - po jednej kopii od kazdého z rodi€ov. To je dovod, pre¢o
sa zvyCajne podobame nasim rodi€om. Chromozémy, a teda i
gény, su tvorené chemickou latkou, ktora sa nazyva DNA.

Niekedy méze vzniknut v jednej kdpii génu zmena (mutacia),
ktora spOsobi jeho vyradenie zfunkcie. Tato zmena mézZe
nasledne podmienit rozvoj genetickej choroby, pretoze gén
nedava telu spravne instrukcie - neplni svoju funkciu.

Prikladmi genetickych choréb su napr. Downov syndrém,
Turnerov syndrom, cysticka fibréza, hemofilia, €i svalové
dystrofie. Uréitd mensia geneticka zloZka sa mbze podieflat aj
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PRESOV

Alpha medical a.s., Geneticka ambulancia

Adresa: Hollého 14

080 01 Presov

Tel: 051 7011 417, 232

Email: presov@alphamedical.sk

SPISSKA NOVA VES

Oddelenie lekarskej genetiky NsP a.s.
Adresa: Janskeho 1

052 01 SpiSska Nova Ves

Tel: 053 4199 246, 247

Email: geneticka.ambulancia@nspsnv.sk

TRENCIN

Oddelenie lekarskej genetiky FN
Adresa: Legionarska 28

911 71 Trencin

Tel: 032 6566 796

Email: valachova@fntn.sk

ZILINA

Oddelenie lekarskej genetiky NsP
Adresa: Spanyola 43

01207 Zilina

Tel: 041 5110 245, 698

Email: cisgen@nspza.sk
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na vzniku niektorych samostatnych vrodenych chyb ako su
razétepy pery a podnebia, vrodené vykibenie bedier, alebo
razStepy chrbta a miechy. U tychto sa vSak geneticke testy
robia len zriedkavo, hoci genetické poradenstvo by malo byt
sucastou zdravotnej starostlivosti.

Obrazok 1: Gény, chromozémy a DNA
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| . o b\‘\‘}?‘Chromozémy - 23 parov

Chromozoém je
tvoreny génmi
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Doévody pre genetické vysetrenie

Genetické vysSetrenie m6ze pombéct zistit, ¢i doslo k zmene
ur€itého génu alebo chromozdému. Na vysSetrenie zvy€ajne staci
krv alebo maly kusok tkaniva (napr. koze). Je mnoho dévodov,
preco jednotlivci podstupuju genetické testovanie. Uvadzame z
nich tie najvyznamnejsie:

. Vy alebo vas partner mate dieta so zaostavanim vo vyvoji,
s poruchami uc€enia, s vrodenou chybou, alebo s inymi
zdravotnymi problémami. Jeho lekar si mysli, Ze by to
mohlo suvisiet s genetickou chorobou.

. Vas lekar sa domnieva, Zze modzete trpiet genetickou
chorobou, a chce si overit’ svoju klinicku diagnézu.



. V rodine mate geneticku chorobu a chcete vediet, aké je
riziko pre rozvoj tejto choroby u vas alebo vaSich deti.

. Vy alebo vas partner mate geneticku chorobu, ktora méze
byt zdedena aj vaSmi detmi.

. PoCas tehotenstva ste uz podstupili iny typ vySetrenia
(napriklad  ultrazvuk, vySetrenie tzv. nuchalnej
translucencie, alebo krvny test v ramci prenatalneho
skriningu), a to vySetrenie zistilo zvySené riziko genetickej
choroby pre va$e dieta.

. Vy s vasim partnerom ste prekonali opakované spontanne
potraty alebo p6rod / pérody mitveho dietata.

. U vasSich blizkych pribuznych sa vyskytli urCité typy
nadorov.

. Vzhladom k Vasmu etnickému pdévodu ma vase dieta
zvySené riziko urciteho genetického postihnutia (napr.
kosacikovita anémia u Afro-ameri¢anov, beta-talazémie u
obyvatefov Stredomoria, cysticka fibréza u Eurépanov,
Tay-Sachsova choroba u Ashkenazi Zidov, kongenitalny
glaukbm u slovenskych Rémov a in€). Tieto choroby su
sice CastejSie u tychto populacii, ale m6zu sa vyskytnat i u
ostatnych etnik.

Odber krvi na genetické testy nemusi byt vZdy nevyhnutny. Vas
lekar alebo Specialista - genetik méze chorobu diagnostikovat
beznym lekarskym vySetrenim alebo blizSim preskimanim
rodokmena a stanovit riziko postihnutia pre jednotlivych €lenov
vasej rodiny.

Vyhody a uskalia genetického testovania

Rozhodnutie o tom, &i podstupite genetické testy, moze byt pre
vas zlozité. To, ¢&i sa rozhodnete podstupit genetické
testovanie, zalezi len na vas. Je preto délezité, aby ste
prediskutovali a porozumeli vSetkym informaciam, ktoré vam
boli poskytnuté a ktoré by vam mali pri rozhodovani poméct.
Takisto délezita je moznost prekonzultovat so svojim lekarom
vSetky otazky &i obavy, ktoré mate.

Email: genetikaodd.snp@fnlp.sk

Geneticka ambulancia Detskej fakultnej nemocnice,

l. Klinika deti a dorastu LF UPJS a DFN

Adresa: Tr. SNP 1

040 66 KoSice

Tel: 055 640 2530, 2393, 4129

Email: barbjane1@yahoo.com
jana.behunova@upjs.sk

LUCENEC

Ambulancia lekarskej genetiky
Adresa: Ul. Dukelskych hrdinov 2
984 01 Lucenec

Tel: 0902 152665

Email: kvamagen@stonline.sk

MARTIN

Oddelenie lekarskej genetiky, Martinska fakultna
nemocnhica

Adresa: Kollarova 2

036 59 Martin

Tel: 043 4203 887

Email: krsiakova@mfn.sk

Martinska geneticka ambulancia, M-Genetik, s.r.o.
Adresa: Mudroriova 7

036 01 Martin

Tel: 043 4222 778

Email: mgenetik@zoznam.sk

NITRA

GENET,s.r.o.

Adresa: Spitalska 6,

949 01 Nitra

Tel: 037 6545 668

Email: barosjana@hotmail.com
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Oddelenie lekarskej genetiky, Ustav laboratérnych
vySetrovacich met6d, Onkologicky ustav sv. Alzbety
(OUSA)

Adresa: Heydukova 10

812 50 Bratislava

Tel: 02 592 49 574, 576, 575

Email: emassaro@ousa.sk

Oddelenie klinickej genetiky, Novapharm s.r.o., Zelezniéna
nemochica a poliklinika

Adresa: Sancova 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

BANSKA BYSTRICA

Oddelenie lekarskej genetiky FNsP F.D. Roosevelta
Adresa: Nam. L. Svobodu 1

975 17 Banska Bystrica

Tel: 048 441 3378, 3380

Email: dkantarska@nspbb.sk

HUMENNE

GEN-IM s.r.o

Adresa: Poliklinika, Ul. 1.maja 21

066 01 Humenné

Tel: 057 7706572

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

KOSICE

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

041 90 Kosice

Tel: 055 640 3233, 3230, 2140
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Moznost genetického vySetrenia je urCite velkou vyhodou,
avsSak existuju i urcité rizika a obmezenia. Je dblezité pochopit
vyhody a uskalia genetického vySetrenia eSte predtym, ako sa
pren rozhodnete. Niektoré vyhody a rizika su spomenuté nizsie.
Tento zoznam v8ak nie je uplny, a nie vSetky body sa musia
vztahovat na vasu situaciu. M6Zu vam vSak poméct pri vaSom
premyslani o danych témach, a priprave pripadnych otazok pre
Specialistu-genetika (najCastejSie  otazky pacientov pri
genetickej konzultacii si mézete preéitat aj v letagiku ,Casto
kladené otazky").

Vyznam a pozitiva genetického testovania

Genetické testovanie vam mdze objasnit geneticku vybavu vas
alebo vasho dietata. Pre niektorych l[udi je vyrieSenie neistoty o
povode choroby velmi délezité, aj ked ide o nepriaznivu spravu.
Pokial je naopak informacia dobra, znamena to pre vas
obrovsku ulavu.

Genetické vySetrenie mobze diagnostikovat geneticky
podmienenu chorobu, a tym napomoct jej spravnej lie€be alebo
prevencii niektorych jej aspektov. Ak napriklad genetické
vySetrenie odhali vySSie riziko vzniku genetickej choroby
v buducnosti (napr. rakoviny prsnika), mézZete chodit na
CastejSie preventivne prehliadky, a tym zniZit toto riziko na
minimum.

Vysledky genetickych testov vam moézu poskytnut uZitocné
informacie aj pre planovanie buducej rodiny. Ak viete, Ze vy a/
alebo vas partner mate vySSie riziko narodenia dietata
s genetickou chorobou, je v niektorych pripadoch mozné
podstupit genetické testovanie aj u nenarodeného dietata (vid
letaCiky ,Amniocentéza“ a ,Odber a vySetrenie choriovych
klkov“) samozrejme, po dokladnom zvazeni a porade s
klinickym genetikom. Pokial ste si vedomi zvySeného rizika
narodenia dietata s genetickou chorobou, mézete se psychicky
aj prakticky na tuto moznost vopred pripravit.
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VVzhfadom na to, Ze genetické choroby sa €asto vyskytuju u
viacerych rodinnych prislusnikov, vase vysledky mézu byt
délezité i pre dalSich ¢lenov vasej rodiny. Vedomost dalSich
Clenov vasej rodiny genetickej chorobe vyskytujucej sa v rodine
umozni vyhnut sa diagnostickym omylom a strate Casu pri
stanoveni spravnej diagnézy v pripade, Ze aj oni trpia danou
chorobou. Tato informacia pre nich méze byt zvlast dolezita, ak
planuju rodinu.

Pripadné rizika a obmezenia genetického
testovania

Rozhodnutie podstupit genetické testovanie, ¢akanie na jeho
vysledky a ich nasledné obdrzanie, méze vyvolat celu Skalu
zmieSanych emdocii, ako je nadej, ulava, strach, uzkost,
sklamanie alebo pocity viny. Preto je délezité uz vopred
premysliet mozné désledky pre vas a vasu rodinu, pre pripad,
Ze obdrzite dobru, ale i zIu spravu.

| ked genetické testy mézu potvrdit predpokladanu diagnozu,
lie€ba danej choroby nemusi byt vzdy znama.

V niektorych pripadoch nie je mozné génovu (chromozdémovu)
zmenu najst. To ale nemusi vZzdy znamenat, Ze geneticka
informacia je nezmenena, teda v poriadku. Niekedy méze byt
velmi zlozité odhalit niektoré genetické zmeny dostupnymi
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Orphanet - volne pristupné webové stranky s informaciami o
vzacnych chorobach, klinickych testoch, liekoch a kontaktoch
na svojpomocné skupiny v celej Eurépe (v hlavnych europskych
jazykoch).

www.orpha.net

IBIS - volne pristupné webové stranky s informaciami o
vrodenych vyvojovych chybach a genetickych chorobach a
moznostiach ich prevencie, o planovani tehotenstva,
teratogénoch a genetickom poradenstve (v anglictine,
SpanielCine, ukrajin€ine, rustine... )
http://www.ibis-birthdefects.org/start/index.htm
http://www.ibis-birthdefects.org/index.htm

....dal8ie informacie na vasej najbliZSej genetickej ambulancii:

BRATISLAVA

Centrum lekarskej genetiky FNsP, Nemocnica Staré mesto
Adresa: Americké nam. 3

813 69 Bratislava

Tel: 02 5296 8855, 02 5293 1483

Email: genetika@faneba.sk

Oddelenie klinickej genetiky FNsP, pracovisko Kramare
Adresa: Limbova 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: Klenova 1

833 10 Bratislava

Tel: 02 59378485

Email: denisa.ilencikova@nou.sk
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Praderov-Williho syndrém
http://www.pwsyndrom.sk/

Williamsov syndrom
http://www.spolws.sk/Co-je-williamsow-syndrom.html

Gilbertov syndrom
http://www.qgilbert.wbl.sk/

Marfanov syndrom
http://marfan.szm.sk/
http://www.bedekerzdravia.sk/?main=article&id=334

Ataxia-teleangiektazia
http://www.ataxia-teleangiectazia.estranky.sk/clanky/o-
diagnoze/ataxia-teleangiectasia- luis-barovej-syndrom

Ceské stranky:

Genetika - Cesky zdroj informacii o genetike.
www.genetika.wz.cz/genealogie.htm

Databaza pracovisk CR poskytujicich molekularno-genetické
vySetrenia CastejSich genetickych ochoreni (CZDDNAL)
www.uhkt.cz/nrl/db

Spole&nost Iékafské genetiky Ceské lékaiské spoleénosti
J. E. Purkyné;

www.slg.cz

Ostatné zahrani€éné zdroje:

EuroGentest - volne pristupné webové stranky s informaciami
o genetickom vySetreni (v angli¢tine a ostatnych eurépskych
jazykoch).

www.eurogentest.org
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laboratornymi technikami. Tato skutoCnost pri patrani po
diagn6éze vo vas preto mdéze vyvolat pocity neistoty. Sporné
otazky vam odporu¢ame prediskutovat s klinickym genetikom.

Pri niektorych stavoch, i ked sa najde zmena chromozému ¢i
génu, nie je mozné jednoznacne posudit zavaznost genetickej
choroby.

Genetické mutacie sa Casto dedia v jednotlivych rodinach. To
znamena, Ze vysledok vasho genetického vysSetrenia moéze
odhalit’ skryté skuto&nosti o zdravotnom stave ostatnych &lenov
vasej rodiny, najma vysku ich rizika pre postihnutie genetickou
chorobou. Otazkou vsak je - chcu ostatni €lenovia vasej rodiny
vbbec poznat tuto skutoénost?

ESte pred tym, ako sa rozhodnete pre genetické testovanie, je
délezité si overit, €i jeho vysledky nemézu negativne ovplyvnit
podmienky vasho poistenia a zamestnania.

Vysledky vySetrenia moézu zriedkavo odhalit i rodinné
tajomstva, ako otcovstvo iného muza, €i adopciu.

Akonahle obdrzite vysledky genetického vySetrenia, nie je
mozné ich ,vziat spat” tj. ,chciet na nich zabudnut* alebo
snazit sa o ich ,zlepSenie® (na rozdiel od beznych vysledkov -
napr. vysokého cholesterolu, alebo chudokrvnosti) - pretoze
tieto vysledky platia po cely zvySok vasho Zivota.

Ak zvaZzujete podstupit’ genetické testovanie, méze byt pre vas
uzito&né nazriet’ aj do dalSieho letacika ,Casto kladené otazky*“.
Tento letaCik obsahuje mnoho otazok, ktoré by mohli byt
uzitoné aj pre vas pri diskusii s klinickym genetikom. Bol
pripraveny s pomocou pacientov a rodin, ktoré uz presli
podobnou skusenostou ako vy.



Toto sG iba zakladné informacie. DalSie informacie o
genetike a genetickom vysSetreni mobzete ziskat’ na
internetovych strankach:

Genetizacia mediciny XXI. storo€ia - informac¢no-edukaéna
stranka o ulohe genetiky v medicine. Subor prac v pdf formate
pojednavajucich o podstate dediCnosti, o Struktire DNA a
chromozémov, o indikaciach a metédach genetického
vySetrenia, aj o biochemicko-molekulovych aspektoch vysetreni
pri dedinych metabolickych chorobach a inych genetickych
poruchach. Autori: Centrum Lekarskej Genetiky FN Bratislava,
Ustav Biologie a Genetiky LF UK Bratislava.

http://www.prorecsk.sk/post/genetizacia-mediciny-xxi-storocia-
16/

Bioweb.genezis.eu - informacno-edukacna stranka o genetike
ako vede vSeobecne, aj uzSie o ludskej genetike, o typoch
dedi¢nosti, chromozédmovych mutaciach, genetickych
chorobach...
http://www.bioweb.genezis.eu/index.php?cat=7 &file=clovek

Kontakty na pracoviska molekulovo-genetickej diagnostiky -
Slovensko:

Centrum lekarskej genetiky, Usek molekulovej a biochemickej
genetiky FN Staré mesto
http://www.nspr.sk/Nemocnica-Stare-Mesto/stare-mesto/
sm_clg/index.htm

http://www.szu.sk/katedry/katedra.htm|?polozka id=2876887
Priloha 12 - ponukovy list vysetrenia 2.pdf

Genexpress s. I. 0.
http://genexpress.sk/

Gendiagnostica s. r. 0.
http://www.gendiagnostica.sk/

Medgene s. r. 0.
http://www.medgene.eu/index.html

Dalsie informaéné stranky a kontakty na spoloénosti:

Centrum prenatalnej diagnostiky, s.r.o - prenatalna diagnostika
http://www.3dultrazvuk.sk/

Spina bifida a hydrocefalus
http://www.sbah.sk/

Downov syndréom
http://www.downovsyndrom.sk/sds/

Turnerov syndrém
http://www.turnerovsyndrom.sk/

5p- syndrém
http://primar.sme.sk/c/4116645/syndrom-macacieho-placu-cri-
du-chat-syndrom-5p-syndrom.html|




