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Co je presymptomatické
(prediktivne) geneticke
testovanie?

Informacia pre pacientov a ich rodiny
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Co je presymptomatické (prediktivne) genetické
testovanie?

Tato informacia je o presymptomatickom genetickom testovani
na choroby iné ako rakovina. Bola napisana s ciefom poméct
vam odpovedat na otazky ako:

Co je to presymptomatické genetické testovanie?

Prec€o ho niektori ludia podstupuju?

Co vsetko by som mal(a) vziat do Uvahy, ked zvaZujem
podstupit presymptomatické testovanie?

Cast’ 1. O nasich génoch

Aby sme porozumeli tomu, €o znamena presymptomaticke
genetické testovanie, najskdér musime rozumiet, ¢o su gény a
chromozomy.

Co st 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.

Gény su nesené na vlaknitych mikroskopickych Strukturach
umiestnenych v jadre bunky, nazyvanych chromozémy. Vo
vacsSine 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
chromozémoch, resp. 23 parov chromozémov. Pretoze
chromozémy sa skladaju z génov, dedime z vacsiny génov dve
képie - po jednej kdpii od kazdého z rodicov. To je dbvod, preco
sa zvyCajne podobame nasim rodi€om. Chromozémy, a teda i
gény, su tvorené chemickou latkou, ktora sa nazyva DNA.
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Adresa: Hollého 14
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Tel: 051 7011 417, 232

Email: presov@alphamedical.sk

SPISSKA NOVA VES

Oddelenie lekarskej genetiky NsP a.s.
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Tel: 053 4199 246, 247
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Tel: 032 6566 796

Email: valachova@fntn.sk
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Oddelenie lekarskej genetiky NsP
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Tel: 041 5110 245, 698

Email: cisgen@nspza.sk
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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
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

Obrazok 1: Gény, chromozémy a DNA

Chromozém je
tvoreny génmi

© Clinical Skills Ltd

Niekedy zdedime alebo ziskame zmenu (mutaciu) v jednej alebo
oboch koépiach génu, ktora mdze spdsobit poruchu jeho funkcie.
To moéze viest ku vzniku genetickej choroby, pretoze dany gén
nedava telu spravne instrukcie. Existuju tisicky genetickych
chordb, prikladmi su cysticka fibréza, svalova dystrofia,
Huntingtonova chorea. Niektoré z tychto choréb su pritomné uz
od narodenia, iné sa stavaju zjavnymi az v neskorSom Zivote. V
tomto letdaku sa budeme zaoberat najma tymi genetickymi
chorobami, ktoré sa prejavia az v neskorSom Zivote.

Cast’ 2. O testovani
Co je presymptomatické (prediktivne) genetické testovanie?

Presymptomatické testovanie poskytuje informaciu, ¢i sa u danej
osoby v neskorSom obdobi Zivota rozvinie ¢&i nerozvinie



4

Specificka geneticka choroba. Na test sa zvyCajne pouziva
vzorka krvi. Krv je analyzovana v genetickom laboratériu, kde
vysetria, ¢i v danom géne/génoch suvisiacich s chorobou, nie su
zmeny. V letdku “Co sa deje v genetickom laboratériu?’
podavame viac informacii o tom, ako sa gény analyzuju.

Kedy je vhodné zvazovat’ presymptomatické testovanie?

Ak je zname, Ze vo vasej rodine sa vyskytuje geneticka choroba,
a je znamy aj mutovany gén spdsobujuci tuto chorobu, vtedy aj
vy mbézete podstupit presymptomatické testovanie, ak chcete
vediet, Ci ste zdedili mutovany gén. Testovanie pre vas mébze
mat vyznam, ak:

1. Chorobe sa méze predist, alebo je mozna efektivna liecba,
alebo ak

N

. Chorobe sa sice neda predist, ani ju lie€it, avSak:

Chcete ziskat tuto informaciu kvoli rozhodnutiu o tom, &i
mat deti, alebo dozvediet sa viac o riziku pre vase
potomstvo.

e Ste presvedceny(a), Zze ak budete vediet viac o vasom
riziku vzniku choroby, pombéze vam to urobit délezité
Zivotné rozhodnutia, vratane rozhodnuti o vaSej
zdravotnej starostlivosti.

e Ste typ osobnosti, ktora
uprednostiiuje vediet viac o svojej
buducnosti a rad$ej Zije v istote ako
Vv 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., Zelezniéna
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Oddelenie lekarskej genetiky FNsP F.D. Roosevelta
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16

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

....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

Oddelenie lekarskej genetiky, Ustav laboratérnych )
vysSetrovacich metéd, Onkologicky ustav sv. Alzbety (OUSA)
Adresa: Heydukova 10
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Ktoré choroby sa moézu vysSetrovatt v ramci
presymptomatického testovania?

Existuje mnoho choréb, u ktorych je v sufasnosti dostupné
presymptomatické testovanie. Niekolko prikladov:

1) Urcité druhy rakoviny (viac informacii najdete v letaciku
Presymptomatické genetické testovanie - rakovina).

2) Choroby postihujuce nervovy systém (neurologické choroby),
napriklad:

- Huntingtonova choroba

- hereditarna ataxia a spasticka paraplégia

3) Choroby postihujuce svaly (alebo aj nervy - nervovosvalové),
napriklad:
- myotonicka dystrofia
- facio-skapulo-humeralna muskularna dystrofia
(= tvarovo-lopatkovo-ramenna svalova dystrofia).

4) Choroby postihujuce srdce, napriklad:
- hypertroficka kardiomyopatia
- syndrom dlhého QT intervalu

Co vlastne znamena “riziko”?

Vo vacsine pripadov (okrem rakoviny) mat zmeneny dany gén
zvyCajne znamena, ze sa u vas dana choroba rozvinie. AvSak
vacsinou nie je mozné, aspon nie v sucasnosti, predpovedat, v
akom veku u vas choroba prepukne, ako zavazne budete
postihnuti, alebo ako rychlo budu priznaky postupovat.

Ak si myslite, Ze ste v riziku, a zamyS$late podstupit
presymptomatické testovanie na niektoru z tychto choréb, mali
by ste sa najskor stretnut’ so Specialistom - genetikom.
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Proces prediktivneho genetického testovania

Predtym ako sa pristupi k samotnému presymptomatickému
testovaniu, musi byt zrejmé, Ze ste skutoCne v riziku, a aj to,
ktory gén/gény sa budu vySetrovat. Najskdér musi byt dékladne
analyzovana rodina anamnéza. Potom musi byt geneticky
testovany vas blizky pribuzny postihnuty chorobou (ak eSte
doposial nebol), aby sa nasla mutacia v géne.

Rozhodnutie o genetickom testovani je iba vasou vofbou, a nikdy
by ste nemali citit natlak na jeho podstupenie zo strany
zdravotnickych pracovnikov, ani podriadovat sa nazorom rodiny
Ci priatelov. Je to okrem toho dIhSi proces, ktory zahffia niekolko
sedeni s genetikom, a niekedy aj par mesiacov Cakania na
vysledky z laboratéria. Informacia, ktoru napokon dostanete,
moZze byt pre vas nova, a aj dost komplikovana, a méze byt pre
vas zlozZité to vSetko pochopit. Je preto celkom fajn, ak si na
svoje sedenia mbzete so sebou vziat niekoho ako oporu,
napriklad priatela alebo partnera. Mézete ich aj poprosit, aby si
poCas sedenia robili poznamky. Je délezité, aby ste mali
moznost diskutovat genetické testovanie so zdravotnickymi
profesionalmi Skolenymi v genetike. Ti vam budu vediet
poskytnut vsetky potrebné informacie na to, aby ste prijali
rozhodnutie, ktoré je pre vas najlepSie. Takisto vam pomézu
prebrat emocéné aspekty, ktoré mozu vyvstat, a odpovedia vam
na rézne otazky alebo obavy, ktoré by

vznikli po€as diskusie.

Uvedomte si, Ze akonahle dostanete
vysledky testu, uz nie je cesta spat (t. j. ak 9\
by ste sa dozvedeli pozitivny vysledok,
zbytoCne si budete Zzelat aby ste ho
“zabudli’, alebo “rad$ej nikdy nevedeli”).
Je preto délezité premysliet podobné
zalezitosti eSte pred rozhodnutim o
testovani. Niektoré z nich su spomenuté
nizsie, a mozu byt uzito€nymi podnetmi na
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g) Nacasovanie testu

Ak sa rozhodnete pre podstupenie testovania, je lepSie si vybrat
obdobie, kedy pripadné iné komplikujuce faktory s minimalne.
Rozvody, rozchody, stresy v praci a podobné tazké ¢asy nie su
najvhodnejSim obdobim pre testovanie, ale ani oslava sobasa
alebo narodenia dietata. Je dobré si naplanovat, ¢o budete robit
v den, ked dostanete vase vysledky, pretoZe bez ohladu na ich
obsah mdzete situaciu prezivat velmi emocionalne.

Niekedy mézZze byt pre vas vhodnejSie nerobit definitivne
rozhodnutie hned, resp. odlozit ho na neskér - napriklad: “Urcite
nepodstupim testovanie pred 30-kou”. Takto mézete zalezZitost
odlozit naCas bokom, s tym, Ze sa k nej mozno vratite v
buducnosti.

Ak raz dostanete vysledky testovania, uz nie je cesta spat. Preto
je délezité, aby ste si boli naozaj isti, Ze ste rozhodli spravne, a
Ze testovanie skuto¢ne chcete podstupit. Preto ma vyznam aj to,
aby ste svoje rozhodnutie prediskutovali s vySkolenym
Specialistom - genetikom. Pamatajte, Ze to, Ze sa stretnete s
genetikom, esSte neznamena, Ze musite podstupit genetické
testovanie.

Dalsie informacie najdete na strankach:

Spoloénost’ pre pomoc pri Huntingtonovej chorobe
http://www.sphch.sk/index.html

Spolecnost pro pomoc pfi Huntingtonové chorobé
http://www.huntington.cz/start.htm

Organizacia muskularnych dystrofikov v Slovenskej
republike http://www.omdvsr.sk/?chod=titul

Genetika a poist’ovnictvo

Viac informacii o genetike a poisteni najdete na:
http://maag.euba.sk/documents/Znalostnaekonomika-
Palackova.pdf
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f) Dovernost, poistenie a financie

Dovernost’

Pristup k vysledkom vasho genetického testovania je prisne
déverny. Vas doktor nesmie nikomu prezradit, Zze ste podstupili
genetické testovanie alebo oznamit jeho vysledky bez vasho
vyslovného suhlasu.

Poistenie

Poistovacie spolo¢nosti €asto vyzaduju poskytnutie detailov
zdravotného stavu vas a va$ej rodiny, ked uzatvarate poistku, a
zvlast na konkrétnu vysSiu sumu. Druh informacii, ktoré vase
poistovacie spolo¢nosti, a prip. aj zamestnavatelia od vas mézu
Ziadat, je v zavislosti na krajine velmi rozdielny. Mali by ste si
zistit, €i dana spolo¢nost ma pravo pozadovat od vas aj
vysledky genetickych testov, ktoré ste si robili v minulosti, alebo
ktoré este len planujete dat vySetrit.
Opytajte sa na to vasho Specialistu -
genetika, a preverte legislativu vasho
Statu ohladne tejto zalezitosti.

Financie

Zivot s genetickou chorobou méze byt
zlozity aj po finantnej a socialnej
stranke. Ti, ktori maju tato chorobu,
mézu byt neschopni prace pocas
dlhSich obdobi Zivota, alebo uz vébec
nemusia byt schopni pracovat. Pre partnerov a dalSich ¢lenov
rodiny tiez moéze byt tazké zvladnut vlastnu pracu spolu so
starostlivostou o postihnutého ¢lena rodiny. Pre niektorych fudi
naopak vedomie mozného rizika rozvoja genetickej choroby
umozni planovat finanéné a dalSie praktické aspekty do
buducnosti.
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rozmyS$lanie a diskusiu. Tento zoznam ale nie je uplny, a nie
vSetky body musia byt relevantné k vasej Specifickej situacii.

Cast’ 3. Rozhodovanie o podstipeni testu
a) Liecbha a prevencia
Existuje moznost’ liecby alebo prevencie tejto choroby?

Je ddblezité zistit, i je dostupna lieCba, alebo spésob znizenia
rizika vzniku choroby, v pripade, ak sa u vas najde zmeneny
(mutovany) gén. Ak viete, Ze jestvuju moznosti dostupnej lieCby,
mdbze vam to poméct pri rozhodovani o podstupeni testovania.

Pri niektorych genetickych chorobach, ako napriklad pri vysSie
spomenutych srdcovych poruchach, hoci neexistuje upiné
vylieCenie, choroba méze byt zvladana liekmi, Specialnymi
strojéekmi, alebo v niektorych pripadoch chirurgickym vykonom.

Pri inych chorobach, ako napriklad Huntingtonova chorea, vSak
neexistuje Ziadna lieCba, dokonca ani na spomalenie postupu
choroby, i ked niektoré priznaky mézu byt Ciastocne
ovplyviiované pomocou liekov. Preto vedomie toho, Ze mate
mutovany gén, pre vas mbze mat skor iba emocionalny vyznam,
v zmysle, Ze méze ovplyvnit planovanie vasej buducnosti.

b) Nejasnosti v genetike

Miera nespolahlivosti vysledkov testovania vzhladom k
samotnej chorobe

Vysledky prediktivneho testovania nesu urCity stupen
nespolahlivosti, aj ked velmi nizky. To, Ze mate mutovany gén,
zvyCajne znamena, Ze sa u vas choroba takmer urcite rozvinie.
AvSak stale eSte nie je mozné na zaklade testov predpovedat,
kedy sa u vas choroba prejavi, aka bude zavazna, alebo ako
rychlo budu priznaky postupovat.
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Zapamatajte si, Ze v zdravotnickej terminoldgii pozitivny
vysledok testu znamena Ze STE nosi€om mutovaného génu, a
negativny vysledok testu znamena, Ze NIE STE nosi¢om
mutovaného génu. NajCastejSie vam bude oznameny jeden z
uvedenych vysledkov.

Niekedy vS8ak existuje aj tretia moznost: tzv. “siva zéna” alebo
“‘intermediarny” (neurcity) vysledok testovania. To znamena, Ze i
ked bol najdeny Ciastone zmeneny gén, je tazké s istotou
povedat, ¢i je v tomto konkréthom pripade pri¢inou choroby.
Tato moznost je zvy€ajne zriedkava, ale dostat’ takyto vysledok
mdzZe byt velmi frustrujuce.

Mali by ste vSetky tieto mozné vysledky prebrat’ so Specialistom -
genetikom, ked sa budete rozhodovat o podstupeni testu.

c) Vyrovnanie sa s vysledkami

Ako ma mozu vysledky testu zasiahnut’ po emocionalnej
stranke?

Predtym, ako sa rozhodnete pre genetické testovanie, je délezité
si skusit premysliet a prediskutovat to aj so zdravotnikom -
Specialistom v genetike, ako vas mo6zu v8etky mozné vysledky,
ak by ste ich dostali, emocionalne zasiahnut. Je dobré si
predstavit, ako by ste sa citili, ak by vdm oznamili dobru &i zlu
spravu, a pripomenut si, ako ste na zlé spravy reagovali v
minulosti. To vam mdéze poméct sa rozhodnut, &i je pre vas

musi postihnuty ¢len rodiny suhlasit s tym, aby bol testovany,
teda aby mohol byt identifikovany mutovany gén. Pristup k
tomuto €lenovi rodiny z dévodu testovania méze byt zlozity.
Niekedy Clenovia rodiny stratili kontakt. Takisto méze byt tazke
rozpravat o chorobe, ktora sa vyskytla v minulosti, kedZe to
moZze priniest bolestivé spomienky. Genetik - Specialista by vam
mal byt schopny ponuknut radu aj v tychto zlozitych situaciach.

Niektori fudia sa mézu zaujimat o svoje genetické riziko kvoli
obave o dal$ich &lenov rodiny. Dali &lenovia rodiny sa v$ak
nemusia chciet dozvediet o svojom riziku, a nemusia mat
zaujem podstupit testovanie. Mali by ste byt v tomto smere
ohfaduplni a citlivi, pretoze vysledok vasho testu by niekedy
mohol poskytnut ¢lenom rodiny nechcenu informaciu aj o ich
moznom riziku. Je délezité si uvedomit, Ze ini ¢lenovia tej istej
rodiny mézu mat Uuplne iné nazory a pocity vzhladom k
testovaniu, a tieto pocity by sa mali reSpektovat. Genetické
testovanie mdze niekedy, aj ked velmi zriedkavo, odhalit aj
‘rodinné tajomstva”, zahffiajuce adopciu a non-paternitu (faloSné
otcovstvo - t.j. biologicky otec nie je ten, za ktorého ho poklada
cela rodina). Je to mozné preto, lebo proces testovania zahffia
anamnézu celej rodiny, a pofas vysSetrenia sa moéze stat
zjavnym, Zze mate iné gény ako ostatni ¢lenovia rodiny. To je tiez
situacia, o ktorej by ste mali vediet predtym, ako sa proces
testovania vébec zacne.
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naro¢né. Mé6zu mat mnoho réznych otazok, a je délezité im na
nich odpovedat €o najuprimnejSie, s ohfadom na ich vek a
celkovu zrelost.

Je nejaka moznost’ vyhnut’ sa tomu, aby moje diet’a zdedilo
chorobu?

Pri  niektorych genetickych chorobach je mozné vykonat
testovanie uz poCas tehotenstva, a zistit, €i plod zdedil mutovany
gén (tzv. prenatalne testovanie). Viac informacii o iom najdete v
letakoch Amniocentéza a CVS. Ak myslite, Ze by to mohla byt
moznost’ pre vas, porozpravajte sa so svojim doktorom o tom, €i
tieto testy su dostupné aj pre chorobu, ktorej sa obavate. Je
podstatné, aby ste to urobili eSte pred tehotenstvom, ak je to
mozné, pretoZe laboratérium niekedy mézZe potrebovat na
pripravu viac ¢asu - aj niekolko mesiacov.

Existuje eSte jedna technika nazyvana Preimplantacna
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”), po€as ktorej sa vSak navySe
oplodnené vajicka este pred vioZzenim do maternice testuju, &i
maju zmeneny dany gén. Do maternice sa potom vlozia iba tie
vajiCka, 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.

e) Dalsi élenovia rodiny

V mnohych pripadoch genetické testovanie zomkne rodinu
dospolu, vtedy mézu byt ¢Elenovia rodiny vzajomne dobrym
zdrojom podpory. Niekedy vSak ten isty proces méze v rodine
vyvolat napatie a komplikacie. Je dobré si vopred premysliet,
ako proces testovania a samotné vysledky mézu ovplyvnit vas
vztah s partnerom a dal§imi ¢lenmi rodiny. Pamatajte, Ze najskor
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skutoCne lepsie zit v neistote, alebo ¢&i radSej chcete vediet
pravdu, akykolvek bude vysledok. Je délezité si uvedomit, Ze
vSetci sme rbézni, reagujeme réznym spOsobom, a Ze neexistuje
iba jedna “normalna” reakcia. NizSie je uvedenych niekolko
otazok, o ktorych mézete uvazovat esSte pred rozhodnutim o
testovani.

Ako budem reagovat, ak vysledky odhalia, ze som
nositelom mutovaného génu?

Niektori fudia, i ked vysledky u nich potvrdia génovi mutaciu,
davaju prednost jednoznac¢nému vysledku pred stresom a
neistotou spésobenou tym, Ze nevedia. Pre tieto osoby, ziskanie
informacie i bez ohladu na jej obsah, méze byt urcitou ufavou.

Pre niektorych ludi, hoci sa potvrdi, Ze su vo vysokom riziku
vzniku genetickej choroby, je ulavou aspon fakt, Ze je to nieco,
¢o sa da lie¢it. Pokladaju informaciu za uZitonu v tom zmysle,
Ze sami mézu prispiet k tomu, aby zvySili Sancu €o najdlhsie
ostat zdravi. Pre inych poznanie, Ze su vo “vysokom riziku”, je
takmer rovnaké, akoby tu chorobu uz mali. Jedinou otazkou,
ktora zamestnava ich mysel je “kedy presne sa mi to stane?” To
moze byt velmi stresujuce.

Niektori fudia vnimaju az pocit Soku, ked sa dozvedia, Ze su
nositefmi mutovaného génu. M6zu sa citit osameli, nahnevani,
alebo zahanbeni. Geneticki Specialisti a dalSi profesionali, ako
napriklad psycholoogovia, maju skusenosti s pomocou [udom v
podobnych situaciach, a mézu byt pre nich zdrojom podpory.

Niektori fudia zasa povazZuju za pomoc moznost kontaktu so
zdruzenim pacientov s rovnakou chorobou, alebo podpornou
skupinou. Tieto skupiny mézu poskytovat informacie o chorobe,
a o tom, aké je to s nou Zzit, vratane vlastnych praktickych
skusenosti a emocionalnych aspektov. Takisto mézu podporit
vzajomné kontakty [udi a rodin v podobnej situacii.
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Zistenie, Ze ste nositelom mutovaného génu, a mébzete ho
preniest aj na vasSe deti, méze vo vas vyvolat pocity viny a
uzkosti vzhladom k buducemu zdraviu vaSich deti. Je vSak
délezité pamatat na to, Ze gény sa rozdefuju nahodne, a mat
zmeneny gén nie je nicia vina.

U niektorych ludi sprava, Ze maju vysoke riziko vzniku genetickej
choroby, méze spdsobit stav podobny “emocionalnemu
koloto€u”. Vravia, Ze maju raz dobré dni, potom zlé dni... VacSina
[udi sa vS8ak nakoniec vyrovna so svojimi vysledkami, a vyuzZije
tuto informaciu €o najlepSie vzhladom k planovaniu svojej
buducnosti.

Aké mozu byt’ moje reakcie, ak vysledky odhalia, ze nie som
nositelom mutovaného génu?

Pre vacsinu fudi zistenie, Ze nie su nositelmi mutovaného génu,
prinasa pocit ulavy. Nie je vSak nezvyCajné, Ze niektori po
testovani citia akusi prazdnotu. Méze to byt spdésobené tym, Ze
tak dlho zili v napati z rizika, ze teraz nejaku dobu potrva, kym sa
vratia do “normalnych kofaji”. Niektori mézZzu byt dokonca
sklamani, ze “dobra sprava” nepriniesla do ich zivota tolko
pozitivnych zmien ako oCakavali.

Inym zasa, ak boli dlho presved&eni o tom, Ze ur€ite aj oni maju
mutovany gén, a test to nepotvrdi, méze testovanie zmenit cely
ich nahlad na zivot. Niektori dokonca nevedia ¢o robit' s faktom,

ki)

Ze “odrazu maju buducnost”.

Niektori mézu pocitovat problém pri oznameni tejto “dobrej
spravy” svojim pribuznym, ktori to Stastie nemali. Tzv. “vina
zachraneného” je dost €asto pocit udavany fudmi, ktori dostali
“‘dobré” vysledky testov. M6zZu byt v rozpakoch, pre€o prave oni
“‘unikli’, na rozdiel od inych ¢&lenov rodiny. Niekedy nie je
jednoduché akceptovat fakt, Ze vy ste ti Stastni, ked ostatni, na
ktorych vam zalezi, nie su.
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Dalsi ludia, ak dostanu “dobrd spravu” citia nadmerne zvy$enu
zodpovednost' za starostlivost o ¢lenov rodiny, ktori su chorobou
postihnuti.

Suhrnne - ur€ite trva nejaky €as sa vysporiadat s vysledkami
testu, aj v pripade, ked tie vysledky predstavuju dobru spravu.

d) Riziko pre vase deti

Co méze vysledok testovania znamenat’ pre vase deti (resp.
vase buduce deti)

Vysledky vasich genetickych testov neodhalia len vase riziko
rozvoja danej choroby, ale mézu vam povedat' nie€o aj o riziku
pre vase deti.

Ak vase vysledky testu ukazu, Ze ste nezdedili mutovany gén,
ktory sa vyskytuje vo vasej rodine, nemate zvySené riziko vzniku
choroby, a ani vase deti od vas nemézu zdedit genetické riziko.
Je to preto, lebo im nemébzete odovzdat mutovany gén, kedze
ho sami nemate.

Ak ale vase vysledky potvrdia, Ze ste nositelom mutovaného
génu, vase deti maju riziko 1:2 (50%) toho, Ze od vas zdedili/
zdedia zmeneny gén, a mdzu teda byt takisto v riziku choroby. U
dietata by sa prediktivny test nemal vykonavat, pokial nema 18
rokov. Ak nie je Ziadna zdravotna vyhoda v€asného testovania
dietata, poklada sa za najlepsSie pockat,
kym je dieta dostato¢ne vyspelé na to,
aby rozhodnutie o testovani urobilo
samo za seba. Vynimkou su situacie,
ked existuje ur€itda zdravotna vyhoda
skorého testovania uz v detskom veku.

Diskutovat o genetickych chorobach a
vysledkoch prediktivneho testovania s
detmi a dospievajucimi byva €asto velmi




