NAZOR ODBORN

zabere podrobné rozebrin{ osobnf a rodinné anamnézy,
kdy se mimo jiné kresli rodokmen na zikladé podrobného
dotazniku, ktery pacient vyplni jiZ s pfedstihem a v klidu
doma. Testovdni nejcastéjsiho genu pro vrozenou poru-
chu sluchu trvd cca 1-2 mésice, dal3i geny mohou trvat

az 6 mésica, specializované vySetfeni metodou NGS trvd

v praméru 1 rok, ale i déle.

Kde je moZné nechat si provést genetické vySetieni
sluchové vady? Realizuje se na viech pracovistich
genetické vySetfeni v podobném rozsahu?

VySetienf nejcastéjsiho genu pro hluchotu je aktuilné

k dispozici na téméf kazdém pracovidti klinické genetiky
v CR, podrobné&f testy se proviadéjl pouze na nékolika
milo specializovanych pracovitich a to v Praze a Ostrave,
ddle existujf soukromé laboratofe, které nabizejf vySetienf
ur¢itého omezeného poctu geni.

Mohou si rodi¢e o genetické vySetfeni poZadat sami,
nebo je potiebné doporuceni odborného Iékaie?

Na genetické vySetfeni miZe pacienta odeslat jakykoliv
specialista, v piipadé poruchy sluchu nejcastéji foniatr ¢i
ORL lékat, ¢asto také prakticky Iékaf. Doporucenf prak-
tického lékafe s sebou nese tu vyhodu, Ze je schopen
zdroven pfipravit pfehlednou historii obtiZi pacienta, co?
vyznamné zkriti délku, kterou genetik stravi odebirdnfm
osobnf anamnézy. O vysetfeni mohou rodice ve vyjimed-
nych pfipadech, kdy je lékaf na vySetienf odeslat odmitne
poZddat i sami.
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Zcela konkrétni dotaz nékterych rodicu je, zda bude
potieba pfi genetickém vySetieni odebrat krev pouze
jejich ditéti, nebo i jim?

Pfi prvnim vySetfent nejcastéji odebirime krev pouze
postiZenému pacientovi. V piipadé pozitivniho ndlezu,
nebo v pfipadé, Ze je pacient zafazovin k podrobnéjiimu
testovani, odebirdme krev rodi¢tm a pifpadné i zdravym
sourozencim. V pifpadé, Ze je v rodiné vice postiZzenych,
zveme k vySetfenf postupné i tyto dalsf postizené piibuz-
né€, a pokud maji zdjem, nabizime jim genetické vySetient.
V pifpadé zjisténf rizika pro daldf zdravé piibuzné, nabizi-
me testovdni i jim.

Rodice se zmifiuji o rizné podobé sdéleni vysledka
genetickych vySetieni. Jak se divite na variantu
odeslani vysledku genetického vy3etfeni postou?

Na koho se mohou rodice obritit s Zadosti

o vysvétleni obsahu zpravy?

Problematika vysledkt genetického vySetfent je velmi
komplexni a proto je duleZité, aby jejich sdélovinf pro-
bthalo v rdmci genetické konzultace, tedy pii osobnim
setkdnf. V jiném pfipadé, kdy dojde na sdélovanf vysledki
po telefonu nebo dokonce pouze zaslinim vysledku pos-
tou, muZe dojit ke Spatnému pochopent vysledku a to jak
ve smyslu, Ze pacient ¢i jeho rodice majf zbyteéné obavy,
Ze urcitym onemocnénim pacient trpi, ackoliv to tak nenf,
tak cast&ji muZe byt ,negativni vysledek® pro jeden jedi-
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ny gen interpretovany jako ,genetika je negativni* a jiz

se k dalsfmu testovini neobjednd. V rodiné pak mtiZe
dojit k narozenf dal3iho ditéte se stejnym geneticky pod-
minénym onemocnénim. Z tohoto divodu se zasilinim
vysledku genetického vySetfeni doml postou zdsadné ne-
souhlasim a je to i proti doporuceni Spole¢nosti lékaiské
genetiky. Privé pro vy$e zminéné riziko doporucuji zvolit
ke genetickému testovdni renomované pracovist€, Paci-
enti se mohou obritit na nafe pracovidté i v pfipadg, 7e
potiebujf vysledky genetického vysetieni dovysvétlit, ale
samoziejmé jim nedokdZeme poskytnout tak spolehlivou
a kompletn{ informaci jako v pfipadé, Ze bychom vysetie-
ni délali na naSem pracovisti, protoZe nemdme k dispozici
podrobnou laboratorni dokumentaci pribéhu vysetent.
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Poradaji geneticka pracovisté prednasky pro lidi,
pfipadné rodice déti, u kterych byl zjistén né&jaky gen
zpusobujici uréitou vadu?

NaSe pracovisté spolupracuje se spolecnosti EPHATA, kde
kazdy rok pofdddme predndsku pro rodice déti na tamnim
pobytu, dile se spole¢nosti SUKI (Spole¢nost uZivatelt
kochledrnich implantita) apod. Urcité se nebrianime spolu-
praci s dalsimi subjekty, jako je napiiklad Tamtam i v tomto
sméru. My sami pro rodi¢e nasich pacienti pfedndsky ne-
poidddme, protoZe nasfm cilem je, aby se vétSinu informact
dozvédéli rodice béhem konzultace, nebo ndsledné komu-
nikace s lékafem. Pacienti mne se svymi dotazy bé&Zné kon-
taktujf e-mailem, nebo piichdzeji na opakované konzultace,
pokud narazili na n&jaky novy problém.

Jaké jsou moZnosti pro plinovini dalsiho ditéte

v ptipadé potvrzené genetické pfi¢iny sluchové vady?
V piipadé, Ze jsou rodice nosi¢i autozomdlné recesivni for-
my onemocnénf (viz ddle), coz je u sluchovych vad velmi
Casté (napf. mutace v genu pro Cx20), ale i onemocnénf
autozomdlné dominantnich ¢ X-vdzanych, které jsou mno-
hem vzdcnéjsi, maji pro dalsi potomky moZnost prenataln{
nebo preimplanta¢ni diagnostiky. Prenatdlnf diagnostika

je béZnou souddsti prenatdlni péce, aviak nese riziko, Ze
se rodife budou muset rozhodovat, zda chté&ji ukondit

jiz béZicl t¢hotenstvi, coZ mtZe byt eticky sporné a psy-
chologicky pro rodinu niro¢né. Uptednostiiujeme preim-
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