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Chromosomové aberace (CHA)

Pro kazdé pocaté dité plati obecné genetické riziko 3-5%, Ze se muze
narodit s néjakou VVV nebo dédicnou nemoci, ktera se rodiné
dosud nevyskytla nebo dosud neprojevila.

vrozené CHA se vyskytuji asi u:
20 — 50% vsech poceti

50 — 60% abortl v trimestru
0, 56 - 0,7 % zive rozenych déti

ziskané CHA v somatickych bunkach:

Vysetfujeme v onkocytogenetice, u pracovniku v rizikovém
prostredi(chemikalie, zareni) a u osob, které maji dlouhodobé
podavané nékteré léky (chemoterapie, imunosupresiva...)



Frekvence vrozenych chromosomovych aberaci
(VCA)

« Zivé narozeni 0,56 - 0,7% z toho
* balancované VCA 1/3
 nebalancované VCA 2/3

Vyssi riziko VCA:

e Spontanné potracené plody 50%
 Mrtvorozené deéti 11,1%
* Novorozenci s vyvoj. vadou 15%

 NedonosSeni novorozenci 2,5%



Selekce anomalii — riziko spontanniho abortu

* Plod s normalnim karyotypem 10-15%
* Plod s VCA 93%
 Downlv syndrom 75%
e Edwardstv, Patautliv syndrom 95%
* Turner syndrom az 99%
e VCA strukturni balancované 16%

e VCA strukturni nebalancované 86%



VCA

* Vrozené chromosomové aberace mlizeme
detekovat klasickymi cytogenetickymi metodami
v optickém mikroskopu, submikroskopické zmeény
muzZeme detekovat s vyuzitim molekularné
cytogenetickych metod — predevsim fluorescencni
in situ hybridizace- FISH, MLPA, array, pripadne
dalsimi metodami DNA diagnostiky (NGS).



Vrozené chromosomoveé aberace déelime na:
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Normalni muzsky karyotyp — G pruhy
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Ziskané chromosomové aberace
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Difragmenty (DF), Di,Tricentrické chromosomy (DIC, TIC) -
vznikaji v disledku nepftiznivych zevnich vlivii nebo u pacientt
se syndromy se zvySenou instabilitou chromosomu)



Molekularne cytogeneticka vysetreni

espojeni poznatki molekularni biologie a cytogenetiky

e doplnuje, zpresnuje a urychluje cytogenetické vysetreni

e resSi nedostatky klasické cytogenetiky — napr.:

e nedostatecny pocet mitoz

e Spatna kvalita chromozomu

e nizka citlivost vysetreni

Fluorescencni In Situ
Hybridizace

Nejcastéjsi typy sond
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Gene-specific Centromeric Telomeric
probe probe probe
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Repetitive-sequence probes

Chromosome-painting

probe

Examples of different types of fluorescence in situ hybridisation (FISH) probes

Expert Reviews in Molecular Medicine @ 2000 Cambridge University Press
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CGH, HR-CGH, aray-CGH
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Rozliseni metody

metoda ___________rozldeni

karyotyp, G-pruhy 10 Mb

FISH +/-10 kb - 100 kb
MLPA 10kb - 100 kb
array-CGH 100 kb
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Postup pfri genetickém vySetreni pacientu
s podezrenim na vrozenou chromosomovou aberaci

Karyotyp (G-pruhovani)
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normalni
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MLPA Specificky
/ \ syndrom
normalni aberace
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konfirmace _ array-CGH, NGS ~ FISH FISH

PCR




Indikace k postnatalnimu stanoveni karyotypu

. typicky fenotyp (podezieni na Downuv syndrom...)

. hovorozenec s vrozenou vyvojovou vadou (vadami)

. heprospivajici novorozenec/kojenec (+/-)

. psychomotoricka retardace (+/-atypicka vizaz)

. mentalni retardace, atypicky vyvoj, poruchy chovani...
. anomalie genitalu

. porucha pohlavniho vyvoje

. porucha pohlavni identity
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. sterilni a infertilni pary
10. VCA v rodiné — vysetreni pribuznych
11. darci gamet — preventivni vysetreni



Indikace k vysetreni ziskanych chromosomovych
aberaci

e prace v rizikovém prostredi — preventivni vysetreni v
nékterych profesich (napr. zdravotnictvi - onkologie)

* chemoth, radioth, imunosupresivni th, pripadné jina
dlouhodobé podavana th. — predevsim pred planovanim
rodicovstvi

* syndromy se zvysSenou instabilitou chromosomu (NBS,
Fanconi anemie, Bloom sy...) — diagnostika a sledovani

nemocnych pripadné nosicu

* Moznost upravy zvyseného procenta ZCA - vitaminova
terapie



Duvody k invazivnimu prenatalnimu vysetreni

* Positivni screening v téehotenstvi (kombinovany, biochemicky,
integrovany)- zvysené riziko Downova syndromu...u plodu

* Patologicky ultrazvukovy nalez u plodu - susp. vyvojova vada /
vady

* Nosicstvi balancované chromosomové aberace obvykle u jednoho
z rodicu

* Chromosomova aberace v rodiné- predchozi dité apod.

Vo &4

* ??Vyssi vék rodicti?? — relativni indikace pri soucasnych
moznostech screeninovych vysetreni

* Monogenné dédicné nemocnéni v rodiné (pokud je odebran
dostatek biologického materialu vysetrujeme i karyotyp plodu )



Material pro cytogenetické vysetreni VCA

BYRINGE

Prenatalne:
* bunky v plodové vodé T
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* choriové klky

* placenta
* pupecnikova krev
e tkané potracenych plodu

Preimplantacni vysetreni:

Postnatalneé:
e periferni krev + Heparin

 vzorky ruznych tkani

(biopsie kozni, stéry bukalni sliznice..)



Numerické VCA

* Jiny pocet nez 46 chromosomu

Nejcastéji se vyskytuiji:

 Downlv syndrom -47,XX,+21, 47,XY,+21
* Edwardsuv syndrom - 47,XX(XY),+18

* Patauv syndrom - 47, XX(XY), +13

* Turner syndrom - 45,X
* Klinefelterav syndrom - 47,XXY



Downtiv syndrom




Morbus Down, 47,XX(XY), +21

1/800 novorozencu, 1/28 - SA
androtropie 3:2

75% plodu s trisomii 21 se potrati
95%- prosta trisomie, 5% translokace



Morbus Down, 47,XX(XY), +21

prenatalné odhaluje riziko Downova syndromu (DS) plodu
biochemicky a ultrazvukovy screening

10.-14.t.g. UZ screening

NT-nuchalni translucence — u plodu s DS je vétsi projasnéni na krcku
plodu

NB - u plodu s DS nebyva osifikovana nosni kost (NB)
UZ vysetreni v tehotenstvi
vrozena srdecni vada (VCC) byva az u 50% déti s DS

diskrepance délky stehenni kosti plodu a biparietalniho rozméruu
plodu (FL/BPP)

dalsi vyvojové vady



Morbus Down, 47,XX(XY), +21

Postnatalné

asi 1/3 déti s DS ma vrozenou srdecni vadu, typicky A-V kanal
typicka kraniofacidlni dysmorfie

mala postava

Opozdéni psychomotorického vyvoje, mentalni postizeni
pricna dlan. Ryha

Hypotonie

casté infekce

castéji kutni lymfaticka leukemie

dalSi vrozené vyvojové vady (ledvin, GIT...)



Downuv syndrom

1Q 25-50

mala zavalita postava

kulaty oblicej

mongoloidni posaveni ocnich stérbin
hypertelorismus

Siroky koren nosu

kozni rasa na zatylku

mala usta, velky jazyk

pricné dlanové ryhy na HK
tzv. sandalovy palec -y*




Pricha dlanova ryha




Downuv syndrom — moznosti genetické
prevence
Preimplantacni geneticka diagnostika aneuploidii — po
IVF
Vysetreni v tehotenstvi
Prenatalni screening

NIPT — neinvazivni testovani volné fetalni DNA plodu
puvodem z placenty v plasmé matky

Prenatalni diagnostika — invazivni — vysetreni karyotypu
plodu

Vysetreni rodiny

Vysetreni karyotypu rodicu a komplexni péce o rodinu a
dité s Downovym syndromem



Komplexni péce o dité s Downovym syndromem

* Neonatologie

* Pediatrie
 Rehabilitace, facialni stimulace
* Endokrinologie

* ORL

* OcCni

* Gastroenterologie

* Psychologie — psychiatrie
* Logopedie

* Stomatologie

* Specialni pedagogika

e Lékarské genetika



Svépomocné skupiny a organizace

* Organizace obvykle zameérené na jednu chorobu nebo
skupinu onemocnéni s podobnymi priznaky

* Mohou vyznamné pomahat lidem, kteri maji zajem
sdilet své zkusenosti s nékym, kdo ma stejné problémy,
predavaji vzacné informace (novym pacientum, ale i
lékarum a dalSim profesionalum), sleduji novinky v
lécbeé a prevenci, podporuji vyzkum...



DS - svépomocné skupiny a organizace
Klub rodin s détmi s Downovym syndromem

Klub rodin a malymi détmi s Downovym
syndromem

Specializovana zdravotnicka pracovisté se
zkusenosti s témito rodinami



Obcanské sdruzeni pro pomoc lidem s
Downovym syndromem a jejich rodinam




Svetovy den Downova syndromu




Syndrom Edwards, 47, XX(XY),+ 18

1/5000 novorozencu, 1/45 SA
gynekotropie 4:1
V 95% dojte v gravidité ke spont. potratu

syndrom s nepriznivou prognozou a s vysokym rizikem umrti do 1
roku, pokud se nejedna o mozaikovou formu

prenatalné detekujeme UZ hypotrofii plodu, vrozené vyvojové
vady, atypicky profil, atypické drzeni rukou

postnatalné protahlé paticky, protahlé zahlavi, atypické drzeni
rukou a prstli rukou, atypicky profil obliceje, mala brada,
hypotrofie, rlizné vyvojové vady, obvykle umrti v kojeneckém
véku



Edwardsuv syndrom

intrauterinni rustova retardace,
hypotrofie

microcephalie
dolichocephalie
nizko posazené usi
micromandibula
atypické drzeni prstu
atypicky tvar nohou
dalsi zavazné VVV




Atypické krizeni prstu




Protazena pata




Syndrom Patau, 47,XX(XY),+13

1/5000-10 000 novorozencu, 1/90 SA
95% plodu se spont. potrati

Velmi casto umrti do 1 roku, pokud se nejedna o
mozaikovou formu

prenatalné UZ detekovany vrozené vyvoj. vady,
predevsim rozstépy rtu a patra, vady mozku, oka,
hexadaktiie

postnatalné jednostranny nebo oboustranny rozstep rtu
a patra, vyvojové vady CNS a oka, postaxialni
hexadaktilie, dalsi VVV



Patau syndrom

e oboustranny rozstép rtu a
patra

* kozni defekty ve vlasaté
casti hlavy
e vrozené vady mozku
(holoprosencephalie)
* micro-anophthalmia
* hexadactilie
e VCCajiné




Hexadactylie




Jiné numerické chromosomové aberace

e vétsinou mozaiky
* +8 - syndrom Warkany
* +9 - syndrom Réthoré



VCA - gonosomy

Turnerliv syndrom - 45,X, 45,X/46,XX, 46,XiX...

POZOR - 45,X/46,XY- riziko malignity
v pritomnosti Y chromosomu
v dysgenetickych gonadach v dutiné brisni

KlinefelterGv syndrom -47,XXY

Zeny s karyotypem 47, XXX
Muzi s karyotypem 47, XYY



Turneruv syndrom

1/2500 dévcatek, min 95% plodt se potrati
Prenatalné - UZ
hydrops foetus, hygroma coli, vrozena srdecni vada

Postnatalne

lymfedém narta a bércu, pterygium coli, vrozena srdecni vada -
koarktace aorty, maly vzrist (mozna lécba STH), dalSi vyvojové vady,
hypergonadotropni hypogonadismus, reprodukci potize, sterilita

asi 45% jiny karyotyp nez 45,X
Casté jsou mozaiky 45,X/46,XX/46,XY/47,XXX
strukturalni aberace chromosomu X (izochromozom)



Turneruv syndrom - 45,X

* plod-hygroma colli, hydrops

e nizsi porodni vaha a délka

* nizka vlasova hranice

* lymfedémy

* pterygia

* cubiti valgi

e stenosa aorty

 VVV ledvin

e stitovity hrudnik

* lateralné ulozené
prsni bradavky

* maly vzrist

* neplodnost




Klinefelteruv syndrom, 47 ,XXY

Vysoka eunuchoidni postava, porucha ristu vousu, Zenska
distribuce podkozniho tuku, hypoplasie testes, Casté;ji
retence, gynekomastie, sterilita - postupné az azoospermie

PMR v max 5%
prenatalni zachyt vétsinou nahodny

Casto je fenotyp velmi nenapadny a syndrom je objeven
u muzi, kteri maji reprodukcni potize a zjisténou
azoospermii



Klinefelteruv syndrom 47,XXY

1:670
do puberty ¢asto bez syndrome de Klinefelter
napadnosti
v u . * Testicules de petit volume
opozdéna puberta _ ,
h itall Atrophie tubulaire
n m ; :

ypoge. talls _ fls GCynécomastie
aspermie, sterilita Crande Taille
zenskeé rozlozeni tuku ‘ Grande envergure
gynekomastie Rapp ort 89/ SI diminué

chabé ochlupeni Vi Difficultes Scolaires
FSH et LH /', testo syt
basse

+ 47, XXY




DalSi aberace gonosomu

47,XXX — obvykle zadné klinické priznaky, v dospélosti mohou byt
reprodukcni potize (opakované SA), doporuceno je stanoveni
karyotypu plodu nebo preimplantacni geneticka dg. Aneuploidii v
pripadeée IVF

malé mozaiky 45,X / 47, XXX /46,XX - casty nalez u pacientek
s poruchami reprodukce

47,XYY - vysoky vzrust — nad 200 cm, poruchy reprodukce, agresivni
chovani ??? - neni potvrzeno

48,XXXX a vice chromosomu X - stigmata, PMR



46,XX, male

vétsinou se jedna o translokaci Yp - ¢asto na X nebo jiny chromosom

klasickou cytogenetikou nelze tento maly usek najit - nutno doplnit
molekuldrné cytogenetické metody (FISH) nebo DNA analyzu (SRY)

Muzi maji normalni muzsky fenotyp, projevy Kliefelterova
syndromu, predevsim reprodukcéni problémy - azoospermie



46,XY,female
Normani zensky fenotyp a muzsky karyotyp maji pacientky s
monogenné podminénymi stavy, napr:

Syndrom gonadalni dysgenese - hypoplasticka deloha a vagina
vétsSinou pritomny + dysgenetické gonady, amenorhea, ale po
hormonalni substituci mohou menstruovat! Nutno vysetrit
KARYOTYP! Fenotyp normalni zensky

CAVE - malignita gonad (drive-pred 20 rokem)

Syndrom testikularni feminizace - vétsinou slepé zakoncéena
hypoplasticka vagina, gonady — testes, mohou vyt nalezeny pri
operaci inq. hernie, amenorhea, jedna se o syndrom androgen-
insensitivity s patogennimi sekvencnimi variantami SRY genu,
mozna je DNA dg.

fenotyp normalni zensky
CAVE - malignita gonad (pozdéji- po 20 roce)



Strukturni chromosomové aberace

Vznikaji v disledku zlomu, mohou byt balancované (bez ztraty
nebo prebytku genetického materialu) nebo nebalancované,
kdy chybi nebo prebyva cast nékterého chromosomu

Muze se tykat kteréhokoli chromososmu, vétsSina se pouze
oznaci zapisem karyotypu

atypicka struktura — vedle sebe se dostanou casti genetického
materialu, které tam za normalnich okolnosti nepatri — pozi¢ni
efekt, ktery muize byt pricinou zdravotnich potizi i u
balancovanych stavli

castecné-parcialni delece
parcialni trisomie
inverze, inzerce, duplikace....

Mikrodelecni / mikroduplikacni syndromy — chybéni ¢i
prebyvani urcitého Useku, ktery je popisovan u vice pacientt



Types of mutation
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Syndrom Wolf-Hirshorn, 46,XY(XX),4p-

* Parcialni delece 4p

* tézka mentalni retardace, typicka kraniofacialni
dysmorfie - hypertelorismus, hruskovity nos, kapri
Usta, pre- a postnatalni rustova retardace,
neprospivani

» dalsi pridruzené vyvojové vady - srdecni,
urogenitalniho traktu...



Syndrom Wolf-Hirshorn




Syndrom kociciho kriku - Cri du chat
46,XX(XY),5p-

Parcialni delece 5p

anomalie hrtanu zpusobuje typicky plac podobny
kocCicimu mnoukani (jen v kojeneckém véku — do 1 roku)
nizka porodni délka i hmotnost, mentalni retardace,
maly vzrust, neprospivani, mésickovity drobny oblicej,
antimongoloidni postaveni ocnich stérbin, mikrocephalie
dalsi VVV - koncetin, VCC...



Syndrom kociciho kriku - Cri du chat




Syndrom Di George

Jeden z castéjsich mikrodelecnich syndromu, obvykle
mikrodelece oblasti 22q11.2, ale muze se tykat i jinych oblasti

Charakteristické priznaky tohoto syndromu byly popsany
i u deleci na jinych chromosomech, napriklad del(10p13),
del(18q21.33) Ci del(49g21.3-g25)

nékdy oznacovan jako Velo - Kardio- Facialni syndrom,
syndrome CATCH 22

Klinické projevy - vrozené srdecni vady, typické jsou tzv.
konotrunkalni vady, facialni dysmorfie, hypoplasie - aplasie
thymu event. pristitnych télisek, které vedou k imunodeficitu a
hypoparathyreoidismu, casté jsou i rozstépy patra event. rtu



Small head Low nasal

Epicanthal
folds

Flat midface - Short nose

Smooth
philtrum



Williams - Beuren syndrom

Mikrodeleci syndrom — pricinou je del 7q11.23

Projevy:

Facialni dysmorfie — tzv. Elfin face — silné rty, odstavajici
vétsi usi, srdecni vady - stenosy aorty, plicnice,
hypokalcemie, mala postava, psychomotoricka retardace,
hernie, hruby hlas, kostni anomalie, pratelska povaha,
dobry sluch...
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Williams - Beuren syndrom
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Prader-Willi syndrom

Hypotonie, hypotrofie, poruchy prijmu potravy v
kojeneckém véku

PMR, mala postava, obesita, hyperfagie, akromikrie,
hypogonadismus pozdéji

mikrodele delece 15g11-12 paternalni
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Prader-Willi syndrom * Snizena aktivita plodu

Neprospivani kojencu

Hypotonie
novorozencu/kojencl

U vétsich déti:

Obesita

Hyperfagie, neukojitelny hlad

Hypogenitalismus,
hypogonadismus

PMR

Mala postava
Akromikrie

Hypopigmentace
Problémy s chovanim



Prader-Willi syndrom

Narrow temple distance
and nasal bridge

Almond-shaped eyes
Mild strabismus

Thin upper lip
Downturned mouth

Overweight

@ 2005 DARRYL LEJA



Angelman syndrom

tézka PMR, epilepsie, zachvaty smichu,
tézce opozdén vyvoj reci

atypické chovani
Stigmatizace

Incidence 1 na 10 000 — 20 000

70% de novo maternalni mikrodelece
15911.2-q13

2% paternalni uniparentalni disomie
15911.2-q13

2-3% defekt imprinting
25% mutace v genu UBE3A



Angelmanuv syndrom




Prader-Willi / Angelman syndrom
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Telomery

The telomere » fyzické konce chromozomu

* uplné konce tvoreny proteiny
B 1] 3-20kb (TTAGGG)n a tandemovymi repeticemi
DNA(TTAGGG) 3-20 Kb
100-300kh g Telomere

associated repeats (spolecné pro vsechny
chromozomy)

™ Unique telomere region , cas s
st o FISH probes|  TAR — doprovodné repetitivni

sekvence subteloerické
centiomere oblasti 100-300 Kb

l e jedinecné sekvence — sondy
pro FISH, metoda MLPA,

array-CGH




Klinicky vyznam prestaveb telomer

* aberace v této oblasti muze byt pricinou
spontannich abortt, vrozenych vyvojovych
vad a opozdéni vyvoje

* Asi u 6-8 % pacientu s dysmorfii a mentalni
retardaci byla prokazana s rozvojem
molekularné cytogenetickych metod
mikrodelece subtelomerickych oblasti
chromozomu



Submikroskopické zmény

vyuzitim modernich metod — napr. array-CGH
(genetické Cipy), NGS detekujeme submikroskopické
zmeény chromosomu - delece a duplikace

Tyto metody kladou velké naroky na spravnou
interpretaci nalezu !!!

Vysetreni vyzaduje ovéreni detekované zmény
dvéma nezavisklymi laboratornimi metodami

Je nutno odlisit varianty normy od patologického
nalezu

Nezbytné je vysetieni obou rodicu event. dalSich
pribuznych pro potvrzeni nebo vylouceni patologie
zjisteného nalezu a urceni genetického rizika pro
rodinu.




Postup pfri genetickém vySetreni pacientu
s podezrenim na vrozenou chromosomovou aberaci

* Po ovéreni (konfirmaci) vysledku u pacienta dvéma
nezavislymi metodami nasleduje:

* geneticka konzultace

* vySetreni rodicu

e geneticka prognédza

» vysetreni dalsich pribuznych dle potreby
* prenatalni / preimpalntacni geneticka dg.



Novorozenec s podezrenim

na vrozenou chromosomovou aberaci

* Informace o podezreni na VCA u novorozence
sdelujeme v klidném prostredi, bez pritomnosti
dalSich pacientu, optimdalné v pritomnosti obou
rodi€u novorozence a oSetrujiciho neonatologa

* Pokud je to mozné probiha toto sdeleni v ramci
konzilidrniho vysetreni klinického genetika

* Je tfreba vysvétlit diivod genetického vysetreni ditéte

(Pro¢ doporucujeme stanoveni karyotypu, informace

o mozném vysledku a o terminu, kdy bude vysledek k
dispozici, kdy a jak bude rodicum sdélen)



Novorozenec s potvrzenou VCA

Sdéleni vysledku genetického vysetreni ma probéhnout
v klidném prostredi, v pritomnosti obou rodicu a
ditéte, optimalneé klinickym genetikem a neonatologem
soucasné

Rodicim se snazime predat predevsim zakladni
informace o zjisténé chorobé a o péci o dité v nejblzsi
dobé

Mel by byt domluven terminu dalsiho - kontrolniho
vysetreni, pri kterém vétsinou dopliujeme vysetreni
rodicu a predavame dalsi potrebné informace,
planujeme kontrolni geneticka a dalsi odborna
vysetreni

Predavame kontakt na potrebné specialisty a
specializovana pracoviste




Ceska asociace pro vzacna onemocnéni

Ceska asociace pro vzacna onemocnéni (CAVO) vznikla v roce
2012. Poslanim CAVO je sdruZovat organizace pacientd se
vzacnymi onemocnénimi i jednotlivé pacienty, zastupovat jejich
zajmy a posilovat povédomi o specifické problematice vzacnych
onemocnéni mezi odborniky ve zdravotnictvi, predstaviteli
statnich i mezinarodnich instituci a verejnosti.

V soucasné dobé se jedna o vice nez 30 organizaci a dalsi fyzické
osoby.

http://vzacha-onemocneni.cz/

Mezi €leny CAVO jsou i néktera sdruzeni pacientti s VCA — napt.
* Angelman CZ, spolek, www.angelman.cz

* Prader-Willi, z.s, www.prader-willi.cz

* Willik, z.s., www.spolek Willik



http://vzacna-onemocneni.cz/
http://www.angelman.cz/
http://www.prader-willi.cz/
https://www.spolek-willik.cz/

Sdéleni diagnozy vzacného nebo zavazného
onemocnéni

Sdéleni diagndzy zavazného a casto malo lécebné

ovlivnitelného onemocnéni ditéte je pro rodice velmi tézka

situace. Geneticky podminéna onemocnéni véetné VCA mezi
takova onemocnéni casto patri.

Pomoci v této problematice jsou v posledni dobé i Centra
provazeni.

V soucasné dobé pracuji Centra provazeni v 5 fakultnich
nemochnicich v CR a poskytuji podporu rodi¢tim i dal$im
pribuznym nemocného ditéte.
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' Centrum
rovazenl

...protoze tata neni kouzelnik a Iékar neni Buh...

Nabizi podporu rodinam détskych pacientu pfi lécebné

i paliativni péci.

Centrum provazeni zah3jilo svou ¢innost ve Vseobecné fakultni
nemocnici v Praze, v soucasné dobé pracuje také napr. ve FN
Brno a FN Hradec Kralové.

Pracovnici Center provazeni se vénuji rodicim malych vazné
nemocnych pacientl a provazi je predevsim v prvnich fazich
vyrovnani se s novou skutecnosti.

https://centrumprovazeni.cz/



Genetické poradenstvi
Zakon 373/2011 Sb.

Genetické vysetreni Ize nabizet nebo provést pacientovi pouze:

a) po podani informace o jeho ucelu, povaze a dopadu na zdravi,
vCetné zdravi budoucich generaci, a o rizicich neocekavanych nalezu
pro pacienta a geneticky pribuzné osoby a

b) na zakladé jeho pisemného souhlasu nebo pisemného souhlasu
zakonného zastupce pacienta.

V pripadé, ze z vysledki genetického vysetreni vyplyva diagnosticky
zaver, podle nehoz Ize predpokladat dopad na zdravi pacienta,
vcetné budoucich generaci, nebo na zdravi geneticky pribuznych
osob, doporuci poskytovatel pacientovi a dotcené geneticky
pribuzné osobeée poskytnuti genetického poradenstvi lékarem se
specializovanou zpusobilosti v oboru Iékarska genetika, a to pred a
po vysetreni.



Dékuji za pozornost.

grube widkno chromotynowe _—— :
powstale z petli solenoidy

Preji vam vsem pevné zdravi.

Dotazy:

nukleosom
DNA + histony)

solenoid —

gaillyova.renata@fnbrno.cz



