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TRENCIN

Oddelenie lekarskej genetiky FN
Adresa: Legionarska 28

91171 Trenéin

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

Preklad: Jana Behunova (Jun 2009)

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

tel. 055 640 2530/2393

barbjane1@yahoo.com

jana.behunova@upjs.sk

VSetky mena v tomto letaku boli zmenené kvéli ochrane identity opytanych
0séb.

Tato informacia bola vyvinuta skupinou “The Genetic Interest Group”.

Tato praca bola podporena projektom Eurogentest v ramci Europskeho 6. RP;
Cislo kontraktu -NoE 512148

llustracie : Rebeca J Kent Genetic
www.rebeccajkent.com It T
rebecca@rebeccajkent.com Euro teSt é‘rg:;?os

Testovanie na prenasacstvo

Informacia pre pacientov a ich rodiny



Testovanie na prenasacstvo

Tento informacény letak je uréeny fTudom, ktori zvazuju podstupit
test na prenasacstvo, alebo ho uz podstupili. Poskytuje vam
informaciu o tom, €o to znamena byt “prenaSacom” (nosi¢om)
genetickej choroby, ako zistite, €i ste prenasac, ako aj prakticku
a emoc¢nu podporu pri vyrovnavani sa s vysledkami testovania.
Vacsina tychto informacii bola ziskana rozhovormi s fudmi, ktori

uz takéto testovanie podstupili.
A. Kto je to prenasac?

Aby ste pochopili, ¢o znamena byt prenasaom genetickej
choroby, je potrebné porozumiet, ¢o su to gény a chromozdmy.

Gény a chromozémy

Nase telo sa sklada z milibnov buniek. Vac¢sina buniek obsahuje
kompletnu sadu génov. Mame tisice génov, ktoré pdsobia ako
subor pokynov riadiacich nas rast a vébec fungovanie celého
nasho tela. Gény su zodpovedné za mnohé z nasich vlastnosti
ako je farba o€i, krvna skupina alebo vyska.

. s° \f.}»\Chromozémy - 23 parov

Chromozém je
tvoreny génmi

© Clinical Skills Ltd
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984 01 Ludenec
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

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
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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.m3ja 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,

I. 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
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Gény su nesené na vlaknitych mikroskopickych Strukturach
umiestnenych v jadre bunky, nazyvanych chromozémy. Vo
vacsine buniek mame obvykle 46 chromozdémov. 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 chromozdmov. Pretoze
chromozbémy sa skladaju z génov, dedime z vacsiny génov dve
képie - po jednej képii od kazdého z rodi¢ov. To je dovod, pre€o
sa zvy€ajne podobame nasim rodi¢om. Chromozémy, a teda i
gény, su tvorené chemickou latkou, ktora sa nazyva DNA.

Zmeny v génoch alebo chromozémoch sa nazyvaju mutacie, a
my vsetci ich nesieme mnozstvo. PretoZze vSak mame z vacsiny
génov po dve kopie, ta normalna kopia kompenzuje c€innost
képie s mutaciou. Byt prenasatom genetickej choroby teda
neznamena, Ze mate chorobu, ale to, Ze nesiete zmenenu kopiu
génu na jednom z paru chromozémov. Zvy€ajne to nijako
neovplyvnuje zdravotny stav prenasaca samotného. Problémy
moézu nastat u jeho potomkov, ktori sa mézu narodit s
genetickou chorobou.

Kedy mobze nosiéstvo viest ku genetickej chorobe
potomka?

Su zhruba tri hlavné druhy situacii, kedy prenasa¢ méze mat
dieta postihnuté genetickou chorobou:

1. Autozémovo recesivne choroby

Pri tychto stavoch je riziko danej genetickej choroby u deti iba
vtedy, ak obaja rodi€ia su nosiémi mutacie v rovhakom géne pre
rovnaku chorobu. Ak obaja rodiia maju mutaciu v rovnakom
géne, je 25% riziko (1 ku 4) pre kazdé dieta, Ze zdedi po jednej
mutovanej koépii od kazdého z rodi¢ov, a bude postihnuté.
Beznymi prikladmi choréb s tymto typom dedicnosti su cysticka
fibr6za, kosacdikovita anémia, Gilbertova choroba a iné. Viac
informacii o tejto téme najdete v broZarke Recesivna
Dedi¢nost.’.
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2. X-viazané choroby

Pri tychto chorobach, ak je Zena prenasacka, je 50% riziko (1 ku
2), Ze jej synovia budu postihnuti genetickou chorobou. Je tu
dalej riziko 50% (1 ku 2), Ze jej dcéry zdedia mutaciu a budu
takisto prenasackami ako ich matka. V zriedkavych pripadoch
moéze byt postihnuta genetickou chorobou aj dcéra. Ak muz
postihnuty X-viazanou chorobou ma dcéru, tato dcéra vzdy
zdedi jeho mutaciu a bude prenadackou, naopak, ziadny z jeho
synov nebude chory, a nikdy nezdedi mutaciu (muz dava synovi
pohlavny chromozédm Y, a nie X). Viac informacii o tomto je
mozné najst v brozurke X-viazana Dedi¢nost’. Bezné choroby
s tyto typom dedi¢nosti su napriklad hemofilia, farboslepost,
syndréom fragilného X chromozému alebo Duchenneova svalova
dystrofia.

3. Chromozémové prestavby

Ak je niekto nosiCom chromozémovej prestavby (ako napriklad
balansovana chromozémova translokacia), ma vyssie riziko, ze
tehotenstvo sa skonci potratom, alebo Ze sa jeho dieta narodi s
telesnymi a mentalnymi problémami (plati to pre prenasacstvo
Zeny i muza). Viac informacii o tomto probléme mézZete najst v
letakoch Chromozémové Zmeny a Chromozémové
Translokacie.

Mohol by som byt’ aj ja prenasacom?

Je niekolko skutoCnosti, ktoré mézu zvySovat riziko, Ze ste
prenasacom nejakej konkrétnej genetickej choroby alebo
chromozoémovej prestavby.

e Niekto vo vasSej rodine ma recesivhu alebo X-viazanu
chorobu, & chromozémovu prestavbu.

e Niekomu vo vaSej rodine bolo potvrdené nosi¢stvo
konkrétnej choroby - recesivnej, X-viazanej, alebo
chromozbémovej prestavby.

e Mate uz dieta, ktorému bola diagnostikovana recesivna,
X-viazana choroba, alebo chromozémova prestavba.
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....dalSie informacie na vasej najbliz8ej genetickej ambulancii:

BRATISLAVA

Centrum lekarskej genetiky FNsP, Nemocnhica 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: 02592 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




16
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 Iékaiské spoleénosti
J. E. Purkyné;

www.slg.cz

Ostatné zahrani¢né zdroje:

EuroGentest - volne pristupné webové stranky s informaciami o
genetickom vySetreni (v anglitine a ostatnych eurdpskych
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

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
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e Vas konkrétny etnicky pdvod predstavuje urcité vysSie
riziko konkrétnej genetickej choroby. Typickymi prikladmi
su kosacikovitd anémia u fudi Afro-Karibského pdvodu,
beta-talazémia u obyvatefov Stredomoria, a Tay
Sachsova choroba u Askenazi Zidov. Tieto choroby sa
CastejSie vyskytuju v uvedenych etnickych skupinach, ale
mo&zu sa vyskytnut aj u inych.

| ked nemate zZiadny z uvedenych dévodov na testovanie
prenasacCstva, mézete sa rozhodnut pre testovanie aj vtedy, ak
vas partner je potvrdenym prenasacom nejakej konkrétnej
choroby. V tomto pripade vysledky testu pomdzu zistit, €i vase
spolo€ne planované dieta ma vyS$Sie riziko danej choroby.

Ako zistim, ¢i som prenasacom?

Ak si myslite, ze je urCité riziko, Zze mbzete byt prenasacom
konkrétnej genetickej choroby, mali by ste sa porozpravat s
vasim obvodnym lekarom. Tento lekar vas méze odoslat na
pohovor ku Specialistovi-genetikovi. Genetik sa vas bude pytat
na zdravotny stav vSetkych Clenov rodiny a v8etky genetické aj
iné choroby, ktoré sa rodine vyskytli. Prediskutuje s vami, ¢o
znamena byt prenasacom, a ¢o vSetko z toho vyplyva, ak sa tuto
informaciu budete chciet dozvediet. Je délezité si zapamatat, Ze
testovanie na prenasacstvo je kazdého
osobnou vecou, a je uplne dobrovolné -
nemali by ste byt tlaeny do testovania, ak to /,f%\
sam nechcete alebo to pre vas nema A

zmysel. &

Ak si ale elate byt testovany na 7 |
prenasacCstvo a genetik-Specialista suhlasi s
dévodom testovania, bude vam ponuknuty (/
geneticky test. Geneticky test mdze odhalit ;

mutaciu v  konkréthom géne alebo

chromozéme, ktora potvrdi, Ze ste ‘
prenasaom. Test sa zvyCajne vykonava z

S~
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krvi, hoci niekedy sa moézZe pouzit aj vzorka slin. Odobraty
material sa potom zasle do laboratéria na analyzu.

Viac informacii o genetickom testovani mozZete najst v letakoch
Co je genetické testovanie? a Co sa deje v genetickom
laboratériu?

Je doélezité si zapamaitat’, ze pri recesivhych chorobach
musia byt obaja partneri prenasaémi rovnakej genetickej
choroby, aby diet’a bolo v riziku zdedenia tejto choroby. Pri
X-viazanych chorobach je prenasackou zvacsa iba matka,
¢o sposobi riziko zdedenia choroby pre jej synov. Naopak,
dcéry muzov-nosicov budd vzdy prenasackami. V
niektorych zriedkavych pripadoch mézu byt aj Zzeny
postihnuté X-viazanou chorobou.

Nejasné vyysledky testovania
Niekedy mézu byt vysledky genetického testovania nejasné.

Pri niektorych chorobach, napr. cystickej fibréze, je stale urcité
velmi malé riziko moznosti, Ze dana osoba je prenasacom, i ked
sa pri testovani nenasla Ziadna mutacia. Toto sa nazyva
rezidualne riziko. Je to spdsobené tym, choroba mdze byt
spbsobena stovkami mutacii. Oproti tomu, genetické testy
zvyc€ajne odhaluju len tie najCastejSie mutacie.

V inych pripadoch méze byt pofas genetického testovania
najdena taka mutacia, ktorej vplyv na zdravotny stav nie je jasny.
Vtedy nie je mozné vysledky definitivhe uzavriet.

B. Zivot s “diagnézou” prenasaca

Nasledujuca informacia prinaSa roézne skusenosti fudi, ktori
podstupili testovanie na prenasacstvo. Méze byt uzitoéna pre
jednotlivcov, ktori sa prave dozvedeli, Ze su prenasacmi, ale aj
pre tych, ktori eSte len zvaZuju tento test podstupit. Pokusili sme
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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/

5p- syndrém
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 syndrém
http://www.gilbert.wbl.sk/

Marfanov syndrém
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
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Pre vasu informaciu:

Genetizacia mediciny XXI. storoc€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 - informacno-edukacna stranka o genetike
ako vede vSeobecne, aj uzSie o fudske] genetike, o typoch
dedi¢nosti, chromozdémovych 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.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
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sa osvetlit celu Skalu momentov a emdcii, ktoré mdze vyvolat
poznanie “statusu prenasaca” pre danu osobu, hoci nie vSetky
sa musia tykat' aj vasej situacie.

Ako budem reagovat’, ked’ méj vysledok bude pozitivny?

Ludia reaguju na oznamenie vysledkov testu vefmi réznymi
spdsobmi. Mnoho [ludi tvrdi, Ze sa citili nahnevani alebo
ustarani, ked prvykrat zistili, Ze su prenasaémi. Niektori hovoria
o pocitoch smutku, prekvapania alebo Soku. VSetky takéto
reakcie su normalne. U vacsiny ludi tieto pocity odozneju po
niekolkych mesiacoch.

“Potvrdenie, Ze som prenasacom, a Ze moja partnerka je takisto
prenasackou, som citil ako krivdu, a tieZz - ked' sa pozriete do
Statistik... byt jednym z prenaSacov... a takisto aj vas partner ...
Je to tak mala pravdepodobnost... citii som sa naozaj mizerne,
bola to taka hrozna smola.“ (prenasac choroby Tay Sachs)

“Ked sa o tom prvykrat dozvedela, naozaj ju to vzalo. Bola velmi
nahnevana, Ze je prenasackou.” (manzel prenasacky hemofilie)

Je to normalne sa citit zvlastne, ked sa dozviete zZe ste
prenasacom. Niektori fudia hovoria, Ze je divné zistit o sebe
nie€o nové, ked si myslite, Ze uz viete vSetko. Trva nejaky Cas,
kym si na tuto novu informaciu zvyknete.

“Je to divny pocit, nie¢o ako geneticka pritaZz... Zvladala som to
spociatku velmi kratkozrako, s tendenciou priberania na vahe a
podobnych veci.” (Tay Sachs prenasac(ka)

Niektori fudia vravia, Ze zistenie prenasacstva u nich vyvolava
pocity “horSieho zdravia”. Ini prenasaci zasa tvrdia, Ze sa
obavaju, Ze sa u nich v buducnosti vyskytnu zdravotné problémy
s vacSou pravdepodobnostou. Tieto reakcie su uplne normaine,
no je ddlezité si zapamatat, Zze byt prenaSaom nema Zziadny
vplyv na va$ zdravotny stav. My vSetci sme nosiémi mnohych
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génovych mutacii.

Prieskumy ukazali, Ze prenasaci sa skor vyrovnaju s vysledkom,
ak si uvedomia, Ze byt prenasacom je skutoénost, ktoru aj tak
nemdzu ovplyvnit, a nenesu za hu zodpovednost, a Ze tato
informacia ma aj istu pozitivnu hodnotu.

“Prave som to akceptoval. A uz som mimo toho. Zivot na teba
nahadzZe rézne veci, a ty sa skratka musi$ s nimi vysporiadat. Je
to len daldia zo zakrut Zivota.” (prenasac cystickej fibrozy)

Aka moze byt reakcia ked' je vysledok negativny?

Pre vacsinu fudi zistenie, Ze nie su nosiémi zmeneného génu,
prinaSa radost a ufavu. Mézu vSak mat problém timocit tuto
‘dobru spravu’ surodencom a dalSim pribuznym, ktori sami mézu
byt prenasaémi alebo dokonca maju postihnuté dieta. Cuduiju
sa, ako je to mozné, Ze oni ‘unikli’, kym ostatni ¢lenovia rodiny
nie. Niekedy méze byt tazké akceptovat, Ze vy ste ti Stastni, na
rozdiel od ostatnych blizkych, ktorych mate radi.

Planovanie rodiny

Pre niektorych [udi méze byt potvrdenie
skutoCnosti, Ze su nosiémi, zdrojom trapenia,
pretoze to méze naruSit ich plany mat raz v
buducnosti deti. Pre inych to méze byt ale
ulavou, pretoZze umozni tato buducnost do istej
miery planovat. Vedomie zvySeného
genetického rizika pre vase buduce potomstvo
vam umozni sa na to pripravit, a dopriat si Cas
na délezité rozhodnutia. Je viacero moznosti, o
ktorych sa da pri planovani potomstva uvazovat.

Ak ste vy i va$ partner obaja prenasacmi
rovnakej recesivnej choroby, alebo ak ste (ako
Zena) prenasackou X-viazanej choroby, je pre
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Dalsie zdroje podpory

Genetici-Specialisti a dalSi zdravotnicki pracovnici (napr.
psycholdégovia) maju skusenosti a vedia pomdct ludom hovorit o
svojich emdciach spojenych s ich vysledkami testovania na
nosi¢stvo. Mézu byt dobrym zdrojom informacii a podpory.

“Velmi ma upokojilo diskutovat s Emmou [geneticky poradca],
pretoZze predtym som velmi nerozumel tomu, ¢o vilastne je CVS
alebo amniocentéza, a bolo velmi dobré dostat odborné
vysvetlenie vsetkych tych réznych mozZnosti, bolo to naozaj velmi
uZitocné.” (prenasac choroby Tay Sachs)

Niektorym tiez pomaha kontaktovat pacientské podporné
skupiny. Pacientské podporné skupiny moézZu poskytovat
informaciu aj o praktickych a emocionalnych aspektoch
nosi¢stva genetickej choroby. Mnohé maju svoje internetove
stranky s linkou pomoci, ktora poskytuje informacie a rady. Casto
davaju dospolu jednotlivcov i rodiny, ktori su v podobnej situacii.
MézZu mat aj internetové férum, kde sa &lenovia mézu vzajomne
rozpravat alebo emailovat.

‘Dostavame znacné mnoZstvo informacii z pacientskej
podpornej skupiny, a je to velmi uzitocné a upokojujuce, ked
viete, Ze niekedy pracuju dlho do noci, a Ze ked by ste im

potrebovali zavolat, su tam, a vy sa s <
nimi mdZete porozpravat, alebo vam

méZzu poslat veci poStou, spolupracovat '
v Skolach....” (prenasacka fragilného X
chromozdmu)
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Oznamenie vasho vysledku testu nosi¢stva dalSim ¢lenom
rodiny zalezi len na vas - vas vysledok nikdy nebude zdiefany s
nikym bez vasho suhlasu.

“UZ vedia, Ze to je v rodine, a Ze mbézZu byt testovani, ked budu
chciet, Ze maju tuto moznost. A je to dbleZité najméd ked budu
chciet mat deti.” (prenasac cystickej fibrozy)

Pre niektorych fudi je zdiefanie informacie s ¢lenmi rodiny
pozitivhou zalezitostou. Méze rodiny stmelit a ich ¢lenovia si
mozZu vzajomne poskytovat vyznamnu oporu. Pre inych ale
moze byt tazké zdielat' vysledky testu nosi€stva s dalSimi ¢lenmi
rodiny, a mézu mat zlozité a bolestivé skusenosti.

“Mate pocit akoby ste do niecej rodiny prinasali prekliatie, a to
sa ma naozaj dotklo, pretoze, viete, ako nevesta by ste také cosi
urcite nechceli...” (prenasacka hemofilie)

Tazké to moze byt aj pre starych rodicov. Mozno nebudu
schopni prijat fakt, Ze génova mutacia je nie€o, ¢o sa prenieslo
aj cez nich. Nie je takisto nezvylajné, Ze stari rodiCia sa citia
vinni, pretoze preniesli “zly” gén. S tymito reakciami by ste mali
pocitat.

‘Moja mama o tom rozpravala s mojou pestunkou, a ta
povedala, Ze “to nie je moja chyba a bodka”. Tak s tym prestala
a uvedomila si: “Ni¢ zlého som do rodiny
nepriniesla” (prenasacka fragilného X)

“Skutocne ju to zranilo. Citila sa vinna. Povedal som, pozri, také
veci sa proste stavaju, nie je to tvoja chyba”. (nosi¢ cystickej
fibrézy s postihnutym dietatom)

Méze byt uzito¢né dostat informacie od Specialistu-genetika, aby
ste mohli ostatnym ¢lenom rodiny lepSie vysvetlit, €o znamena
byt prenasacCom, a Ze je to Uplne nahodna skutoénost.
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vas dostupnych niekoflko mozZnosti. Pre niektoré genetické
choroby je mozné uz pocas tehotenstva vykonat test, ktory zisti,
Ci dietatko zdedilo mutovany gén / gény (prenatalne testovanie).
Viac informacii o tejto téme najdete v letdkoch Amniocentéza a
CVS. Ak myslite, Ze by ste si vybrali tuto cestu, porozpravajte sa
s vasSim lekarom, ¢Ci jestvuju prenatalne testy pre konkrétnu
chorobu, ktora vas zaujima. Je ale podstatné, aby ste to urobili
eSte pred graviditou, ak je to mozné, pretoze technicka priprava
laboratérnej stranky vySetrenia moze trvat’ aj niekolko mesiacov.
Takisto, ak zvazujete prenatalne testovanie, mali by ste mysliet
aj na to, ako prijmete skutoCnost v pripade potvrdenia danej
genetickej choroby u plodu, a aky mate postoj k pripadnému
preruseniu tehotenstva.

V niektorych pripadoch / krajinach méze byt dostupna aj
technika nazyvana Preimplantatna Geneticka Diagnostika
(PGD) ako alternativa testovania plodu pocas tehotenstva. Toto
vySetrenie zahfha podstupenie asistovanej reprodukcie (znamej
ako ako “umelé oplodnenie”, resp. vznik “deti zo skumavky”),
poCas ktorej sa v8ak navySe oplodnené vajicka eSte pred
vloZzenim do maternice testuju, ¢i maju zmeneny dany gén. Do
maternice sa potom vlozZia iba tie vajika, ktoré maju tento gén
normalny. Toto je vSak velmi zlozity a nakladny proces, a nie je
vhodny pre kazdého. Viac informacii o PGD, a &i by bola pre vas
vhodna / dostupna, dostanete u vasho lekara - genetika.

Dalsie alternativy, o ktorych mézete uvazZovat, su adopcia,
pocatie s pouzitim darcovskych vajiCok alebo spermii, alebo aj
moznost vébec nemat deti.

‘Dobrou vecou na genetickou poradenstve bolo, Ze som sa
dozvedela, Ze predsa len existuju moznosti, ako mat dalSie deti,
a Ze su spoésoby, ako to dosiahnut.” (prenasacka cystickej
fibrozy s jednym postihnutym dietatom)
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Co ak uz mate deti?

Niektori rodi€ia, o uz maju dieta s genetickou chorobou vravia,
Ze jednym z pocitov, ktoré zazivaju potom, ako sa dozvedia, ze
su prenasaémi, je pocit “viny” za to, Ze dietatu “odovzdali”
chorobu. Tento pocit je v danej situacii prirodzeny, a dost Casty.
Matky chlapcov s X viazanou chorobou niekedy tvrdia, Ze sa
citia akoby “obvifiované” svojimi partnermi za to, Ze preniesli
poskodeny gén, alebo sa obvifuju samy. Ak mate takéto pocity,
mali by ste ich prebrat so Specialistom - vasim genetikom. Je
délezité si zapamatat, Ze gény su rozdelované nahodne, a to, ze
mate génovu mutaciu, nie je v Zziadnom pripade vasa vina. Bolo
tiez potvrdené, Ze tieto pocity sa Casom zmieriuju.

‘Mam taky pocit, Ze som zradila svoju rodinu, alebo
prinajmensom svojho manzela, a najmé svojho syna, pretoze
som mu zjavne odovzdala nie¢o, ¢o skuto¢ne nepotreboval, a ¢o
ho poznacCi na cely zvySok Zivota.” (prenasacka syndréomu
fragilného X)

Ak sa potvrdi, Ze ste prenasaom, a mate deti, i ked nie su
postihnuté danou chorobou, je tu stale moznost, Ze aj oni su
prenasacmi. Je délezité toto riziko prebrat s vasimi detmi, ked
uz budu vo vhodnom veku. Niektori rodi¢ia za vhodnu chvilu
pokladaju vek, kedy su ich deti dost staré na to, aby to pochopili.
Pre inych je to zasa Cas, ked ich deti maju vazny vztah. Vek, v
ktorom mézZe mlady Clovek podstupit testovanie nosi¢stva, sa
rézni, hlavné je, aby osoba podstupujuca test, konala z
vlastného rozhodnutia.

Vzt'ah s partnerom
Vedomie, Ze ste nosiCom, méze ovplyvnit aj vztah s vasim
partnerom. V niektorych pripadoch ho méze stmelit, a partneri

sU si vzajomnou oporou.

“Musel som skratka stat pri nej. Bola velmi rozruSena. V tomto
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obodobi jednoducho musite nacuvat, rozpravat o tom, skutoc¢ne
byt s nou, aby citila oporu. Neexistuje Ziadne konkrétne
Jednoduché rieSenie, musite tym skratka prejst, a to trva dlhy
¢as.” (partner prenasacky hemofilie)

“Pre mna to nie je vec, ktora by spdsobovala medzi nami
napétie, skér vyvstavaju otazky, ako to raz bude s nasimi detmi,
ak nejaké budeme mat. Ale vcelku som vyrovnany s tym, Ze
Alison je prenaSackou. Viete, Ze prosto to tak je, a ni¢ sa s tym

)

neda urobit” (manzel prenasacky fragilného X syndrému)

Poznanie, Zze ste nosi€om, vS8ak mdze spbsobit aj napatie az
stratu vztahu. Niekedy musia pary rozoberat otazky, ktoré su
velmi zloZité a rozruSujuce.

“Citim, Ze som schopna sa vyrovnat s mnohym, ale to, Ze do
toho vtahujete aj niekoho, na kom vam zaleZi, to je hrozny pocit..
Je to eSte horsie, akoby som to mala znaSat len
sama.” (prenasacka hemofilie)

Dalsi élenovia rodiny

Ak zistite, Ze ste prenasal/ka, mozno by ste si priali to
prediskutovat s ostatnymi ¢lenmi rodiny. To im méze dat
prilezitost sa rozhodnut, Ci takisto chcu podstupit’ testovanie na
prenasacstvo, ak o to maju zaujem. Tato informacia tiez moze
byt uzitoéna pre diagnostiku dalSich ¢lenov rodiny. Zvlast
ddlezité to mbze byt pre tych, ktori sa eSte len chystaju mat’ deti.




