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Preklad: Jana Behunova (August az December 2008)

I. Klinika deti a dorastu LF UPJS a DFN Kosice, Geneticka ambulancia DFN
Tr. SNP 1, 040 66 Kosice

tel. 055 640 2530/2393

barbjane1@yahoo.com

jana.behunova@upjs.sk

Vytvorené podla informaénych letakov vypracovanych nemocnicami Guy's a
St. Thomas Hospital, Londyn a IDEAS-Genetic Knowledge Park.

Tato praca bola podporena projektom Eurogentest v ramci Eurépskeho 6. RP;
Cislo kontraktu -NoE 512148
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Genetické vysetrenie -
indikacie, vyznam

Informacia pre pacientov a ich rodiny



Genetické vysetrenie - indikacie, vyznam

Tieto informacie boli napisané pre pacientov a ich rodiny, ktori
boli odoslani svojim lekarom na genetické vySetrenie. Cielom je
oboznamit’ ich s dovodmi vySetrenia, s jeho vyznamom, ako aj
s tym, €o mdzu poclas vySetrenia oCakavat.

Preco ste boli odoslani na genetické vysetrenie?

Niektoré z hlavnych dévodov zahiiaju:
. Pritomnost’ genetickej choroby vo vasej rodine a/alebo v
rodine vasho partnera.

. \y alalebo va$ partner mate dieta s poruchami ucenia,
oneskorenym vyvinom, vrodenou chybou, ¢&i inymi
zdravotnymi problémami, a vas lekar sa domnieva, Ze by sa
mohlo jednat’ o geneticku chorobu.

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

. PoCas tehotenstva ste uZz 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 vase
dieta.

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

. U vasich blizkych pribuznych sa vyskytli urcité typy nadorov.
. Vy a vas partner ste bliz8i pribuzni a planujete spolu dieta
. Vas lekarsa domnieva, ze klinicky genetik vam moéze

poskytnut dalSiu ddlezitu informaciu o vaSom zdravotnom
stave.

15



14

AkU pomoc moézete ocakavat™?

Je niekofko spbésobov ako vam mdzZe Specialista - genetik
pomadct, napriklad:

Vysvetlenim dostupnych testov, ktoré vam pomézu potvrdit
alebo vyvratit diagnézu u vas alebo vasho dietata.

Stanovenim / definitivnym potvrdenim diagndzy genetickej
choroby.

Poskytnutim informacii o genetickej chorobe a jej dedi¢nosti.

Zhodnotenim vysky rizika vzniku danej choroby u Vas
v buducnosti.

Zhodnotenim vysky rizika, Ze dalSie dieta méze byt
postihnuté chorobou, ktora sa uz vyskytla vo vasej rodine.

Pougenim ako sa vyrovnat s chorobou, vratane informacii o
moznostiach dostupnej lieCby, psychologickej podpory a
socialnej pomoci.

Odpovedami na vase dalSie otazky, ktoré mézu vniknat
v suvislosti s vasou chorobou.
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Co by ste si mali vopred pripravit’ pred genetickym

vysetrenim:

Genetikovi velmi poméze znalost podrobnosti o zdravotnom
rodiny, vratane tych, ktorych zdravotné
tazkosti m6zu byt zapriCinené genetickou chorobou. Prineste,
prosim, so sebou nasledujuce informacie o €lenoch vasej rodiny
az po generaciu vasSich starych rodiCov. Informacie by mali

stave Clenov vasej

obsahovat’:

Pribuznost
vzhladom k vasej
osobe (napr.
matka, stryko,
neter, bratrancov

syn...)

Celé meno, aj
za slobodna

Datum (rok) narodenia
(ev. aj datum a pricina
Umrtia u zomrelych)

Geneticka
maju), vek,
prvé prizna
nich chorot

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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Email: barbjane1@yahoo.com
jana.behunova@upijs.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 nemocnica
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

PRESOV

Alpha medical a.s., Geneticka ambulancia
Adresa: Hollého 14

080 01 Presov

Tel: 051 7011 417, 232

Email: presov@alphamedical.sk

diagnéza (ak nejaku
kedy sa u nich objavili jej
Iky, a vek, v ktorom bola u
»a diagnostikovana.

Kedy a kde bola ich
geneticka choroba
zistena a lie€ena.

VSetky ostatné
zavaznejsie choroby
a zdravotné problémy
a priblizny vek v Case
ich vzniku.
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K zavaznym chorobam patria vS8etky chronické choroby
s dlhodobou  lie€bou, choroby  vyZadujuce opakované
hospitalizacie alalebo operacie, ale i vrodené chyby,
psychicka/fyzicka zaostalost, neplodnost, opakované spontanne
potraty alebo pérody mftvorodenych plodov €i deti, ktoré zomreli
v mladom veku. Niekedy mézu byt u vySetrovanych oséb a/alebo
ich blizkych pribuznych potrebné aj informacie o o¢kovani alebo
prekonani urcitych infekénych chordb - ako je napriklad rubeola,
mumps (zapal priusnych Zliaz), toxoplazméza, infekcia
cytomegalovirusom, herpes virusmi 1, 2, nepravymi (,ov€imi)
kiahfiami a i... pretoze tieto mézu byt pri¢inou choréb podobnych
genetickym.

MozZno budete poCas vySetrenia poziadani o poskytnutie adries
Clenov vasej rodiny postihnutych genetickou chorobou, ktora
moZe suvisiet’ s vasim stavom/stavom vasho dietata, a o meno a
adresu ich doktora.

Rozumieme, Ze pre vas nie je vzdy mozné ziskat vSetky tieto
mnohokrat i neprijemné detaily. Informacie, ktoré nam
poskytnete, budu prisne déverné a budu prezentované ostatnym
lekarom ¢i vaSim pribuznym vyluéne s vasim vyslovnym
dovolenim. Ani va$i pribuzni nebudu nikdy kontaktovani bez
vasho suhlasu.

Prineste so sebou zoznam otazok, ktoré chcete genetikovi
polozit. MdzZete si so sebou priviest aj partnera, pribuzného ¢i
priatefa. Ti vam pripadne i pom6zu si zapamatat diskutované
zalezitosti.

Po genetickej konzultacii vacsinou obdrzite pisomnu spravu o
diskutovanej téme. To vam pomd&ze si vSetko spravne zapamatat.
MlzZete takisto zdielat pisomné informacie s ostatnymi ¢lenmi
vasej rodiny. Spytajte sa svojho genetika, €i vam poskytne
pisomnu ,spravu, a ak ano, kedy a akym spdésobom - na
pockanie alebo postou.
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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

Email: genetikaodd.snp@fnlp.sk

Geneticka ambulancia Detskej fakultnej nemocnice,
. Klinika deti a dorastu LF UPJS a DFN

Adresa: Tr. SNP 1

040 66 KoSice

Tel: 055 640 2530, 2393, 4129
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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 anglitine,
SpanielCine, ukrajingine, rustine... )
http://www.ibis-birthdefects.org/start/index.htm
http://www.ibis-birthdefects.org/index.htm

....dalSie 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

Oddelenie lekarskej genetiky, Ustav laboratérnych ]
vySetrovacich metéd, Onkologicky ustav sv. Alzbety (OUSA)
Adresa: Heydukova 10

812 50 Bratislava

Tel: 02 592 49 574, 576, 575

Email: emassaro@ousa.sk

Dalsie informacie mézete ziskat' na:
Slovenské zdroje informacii o genetike:

Genetizacia mediciny XXI. storo€ia - informacno-edukacna
stranka o ulohe genetiky v medicine. Subor prac v pdf formate
pojednavajucich o podstate dedi¢nosti, o Strukture DNA a
chromozémov, o indikaciach a metédach genetického vysetrenia,
aj o biochemicko-molekulovych aspektoch vySetreni pri
dediénych 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 - informac¢no-edukacna stranka o genetike
ako vede vSeobecne, aj uzSie o [udskej genetike, o typoch
dedi¢nosti, chromozémovych 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 biochemicke;j
genetiky FN Staré mesto
http://www.nspr.sk/Nemocnica-Stare-Mesto/stare-mesto/sm_clg/
index.htm
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http://www.szu.sk/katedry/katedra.html?polozka id=2876887
Priloha 12 - ponukovy list vysetrenia 2.pdf

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

Gendiagnostica s. r. o.
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 syndrém
http://www.downovsyndrom.sk/sds/

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

S5p- syndrom
http://primar.sme.sk/c/4116645/syndrom-macacieho-placu-cri-du-
chat-syndrom-5p-syndrom.html

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 - ¢esky zdroj informacii o genetike.
www.dgenetika.wz.cz/genealogie.htm

Databaza pracovisk CR poskytujucich 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 eur6pskych
jazykoch).

www.eurogentest.org

Orphanet - volne pristupné webové stranky s informaciami o
vzacnych chorobach, klinickych testoch, liekoch a kontaktoch na
svojpomocné skupiny v celej Eurépe (v hlavnych eurdpskych
jazykoch).

www.orpha.net




