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genetj

nostice a léc
pe

* Lékarska genetika se zabyva diagnos
chorob

e Lékarska genetika se vénuje jejich me
ialnim a psychologickym aspektiim

jako ve vsech ostatnich oblastech m
é genetice je zasadni stanovit spravnou
oskytnout vhodnou péci

rnovat nejen pomoc postizenému jedinci,
iny,kteri by méli porozumeét povaze a
ochéni




* Je-li choroba dédicn3, pristupuje dal
informovat ostatni cleny rodiny o jej
a 0 moznostech, jak toto riziko modi

specifickym znakem genetické cho
vyskytovat se v rodiné opakovang, je
rysem lékarské genetiky - genetického
jeho zaméreni nejen na ptivodniho
ké na cleny pacientovy rodiny, a to
é i budouci.



a edukacni ¢innosti.
* Vyvinulo se v novou zdravotnickou

e Vénuje se péci o pacienty s genetick
mocnénim a jejich rodiny.

Fimého kontaktu s pacienty zajistuji klinicti
otrebnou laboratorni diagnostiku,
acienty/pribuzné pacientu, u kterych
iko vzniku nebo prenosu geneticky
nemocnéni.



-ambulance

* Laboratore cytogenetické (prenatalni
olekularne cytogenetické, onkocytog

DNA/RNA diagnostiky (monogenné
nemocnéni, onkogenetika, identifikace



nebo str ry chromozomui

 Monogenni choroby

endelovsky dediéné nemoci,
é jsou zpusobeny sekvencni
u (zménou - mutaci)

lexni dédicnosti
j — polygenni)
genu a jejich
livem vneéjsiho




chéni

ovano fre
a 10 000 zdrav

* Pacienti se vzacnym onemocnénim a
nachazeji ve velmi tézké zivotni situa

iagnostika vzacnych onemocnéni vyz
jalizované postupy a pro raritni vysk
iagnostika trvat nékolik mésict i nekdy i let.

nym problémem je, ze na mnoha vzacna
tim neexistuje ucinny lék.

nd onemocnéni jsou léky obvy -

a, ERN, CAVO, osvéta.
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virtualni sité,
péce v celé Evropé
komplexnich nebo vzacnych onemocneéni,
specializovanou lécbu a soustredéni znalo
a prostredku.
e Sijté jsou zFizovény na zaklade cl. 12 Smérni
uplatnovanl prav paaentu v preshranicni z
zavazu;e Clenskeé staty EU k podpore Evro
éna v oblasti vzacnych onemocneéni.

17 bylo schvaleno 24 evropskych referencnich siti,
zapojilo pres 900 vysoce specializovanych
racovist z vice neZz 300 nemocnic a 26

votni péce v Ceské republice se do této sité
, do 17 siti se zapojilo 8 poskytovatelu.



onemogcheéni

ro vzacna onemocnéni (CAVO) vznikla v roce 2012.
druzovat organizace pacientl se vzacnymi

otlivé pacienty, zastupovat jejich zajmy
specifické problematice vzacnych onemocnéni
otnictvi, predstaviteli statnich

verejnosti.

o vice nez 30 organizaci a dalsi fyzické



Centrum
rovazeni

!

...protoze tata neni kouzelnik a |

Nabizi podporu rodinam détskych pacient
liativni pédci.

provazeni zahajilo svou cinnost ve Vseobecne fakultni

i v Praze, v soucasné dobé pracuje také ve FN Brno
Kralové.

er provazeni se vénuji rodicim malych vazné

ntl a provazi je predevsim v prvnich fazich

ou skutecnosti.



ckému

vtem dédicného one
chromosomové aberace, vyvojové

e pary lécené pro poruchy reproduk

ehotné zeny se zvysenym rizikem p
zenské pary

zvysenym rizikem indukovanych mutaci
o prostredi)

ogickym onemocnénim



ultace
| inform

e Os
e Rodinnd anamnesa

* Genealogické vysetreni, (sestaveni
inimalné trigeneracniho

tornich a dalsich



- stigmatizace

Vrozené vyvojové vady

Psychomotoricky vyvoj
Mentalni retardace




* Karyotyp
zdrava zena 46,XX
dravy muz 46,XY

mosomoveé aberace
somoveé



ych on

potvrzeni klinick
molekularni drovni, pripadné potvrz
patologickeé alely v rodiné

resymptomatické testovani — onemo
em klinickych priznaku

| testovani — testovani dispozice k nemoci
sty / Preimplantacni geneticka vysetieni



* Pokroky v molekularni genetice poskyt
detekce zmén v genech.

e Sekvencni varianty ve stejném genu mo
iickym projevim.

inické projevy mohou byt zplsobeny sekvencnimi
kv ruznych genech.

zSiruje od analyzy sekvence jednotlivych

h s geneticky podminénou nemoci k novym
venovani noveé, pristi, ... generace.



adenstvi pred la
gene setrenim musi byt nyni di
nahodného zjisténi dispozice ke genetic
onemocnénim — nadhodné nebo neoceka
mohou vyskytnout predevsim u analyzy
elogenomovych vysetreni s vyuzivanim
generace nebo v molekularni cytogeneti
array-CGH

musi souviset s onemocnénim, které se
iné vysetruje, ale mohou mit i zavazny dopad
nositele této dispozice



ka

nosy na , molekular

* Geneticka progndza pro rodinu — konzulta
genetikem:

Je onemocneéni dédicné? Jaky je typ dédicn
riziko opakovani stejné nemoci v rodiné?!
Fibuzni maji riziko opakovani stejné nem

fibuznym muZeme doporucit genetické poradenstvi
vysetreni?

iziko opakovani nemoci v rodiné? Jak? (vysetreni
implantacni, presymptomatické, prediktivni)

— nabizime rodiné moznosti vysetreni

4

a, genetik informuje a pomaha realizovat



evenc

pad geneticky
, prognozy a pro gen
v rodiné (diagnostika a prevence).

 Ménég, nikoli vSak nevyznamne, se vysle
testl odrazi pfimo v cilené personalizova
eneticky podminénymi nemocemi (Iécb

N Irve

nemoc, ale pacienta, ktery ma unikatni pricinu

mocneéni je treba vzdy zvazit i etické aspekty
roblematikou — prenatalni a preimplantacni
ika.



