Lékarska genetika, genetické poradenstvi

»VWzkumnici v oboru lidské genetiky se uprkem Zenou od jednoho objevu k dalSimu. Soucasnad
situace na tomto poli védy je fascinujici a podnétnd zdroven, ale co to vlastné znamend pro nasi
spolecnost? UZ ani neotevieme noviny nebo casopis, abychom v nich nenasli alespori jednu
zprdvu souvisejici s timto oborem. Genetika je Zivotné dilezité téma pro kaZdého z nds, nejen
pro odborniky.”

(Z uvodu ke knize ,,VSichni jsme GENialni, Lidskd genetika slovem & obrazem®, Pascal Borry, Gert

Matthijs, Galén 2018, ISBN 978-80-7492-363-0)

Lékarska genetika je obor mediciny, ktery se zabyva diagnostikou dédi¢nych onemocnéni
prevenci jejich opakovaného vyskytu v rodiné. Ve vztahu Iékar-genetik a pacient (pfipadné jeho
rodina) mluvime obvykle o genetickém poradenstvi.

Jedna z definic genetického poradenstvi uvadi, Zze se jedna o ,,...proces, ktery

geneticky podminéné choroby a také pravidldm opakovaného vyskytu nemoci v rodiné.
Lékarska genetika a genetické poradenstvi md snahu ukadzat mozZnosti, jak sniZit riziko
opakovaného vyskytu nemoci v rodiné. Diky konzultaci s Iékarem — genetikem by rodina méla
byt seznamena s charakterem onemocnéni, které se v rodiné vyskytuje, s moznostmi jeho Ié¢by,
s mirou rizika postiZzeni stejnou nemoci u potomkd, pfipadné dalsSich pribuznych.

Rodina sama pak mUzZe posoudit, jestli je vySe rizika pro ni ptijatelna, jestli vnima riziko jako
vysoké nebo nizké. Pacienta a jeho rodinu také seznamujeme s preventivnimi postupy, které
dokazou snizit riziko opakovaného vyskytu nemoci, pfipadné nemoc véas rozpoznat u plodu
nebo u embrya.

Zasadni nutnosti pro presnou préci lékare-genetika je jednak znalost presné diagndzy (tak jako
v kazdém jiném medicinském oboru) a ddle znalost podrobné rodinné anamnézy a genealogie.
Takové informace mlzZeme ziskat pouze pfi konzultacich s rodinou.

Vhodna ,genetickd péce” sméfuje obvykle nejen k pacientovi, ale také k dalSim ¢leniim jeho
rodiny, a to nejen souc¢asnym, ale i budoucim. Lékarska genetika umoznuje v soucasné dobé
obvykle pouze snizit riziko opakovaného vyskytu nemoci v rodiné, nikoli zamezit vyskytu

prvnimu. | to vSak mze byt pro rodinu vyznamné.



Dtivody, které nejcastéji vedou k navstévé ambulance lékarské genetiky jsou nejcastéji:

- vyskyt, pfipadné podezieni na dédi¢né onemocnéni

- vyskyt vrozené vyvojové vady nebo vrozené chromosomové aberace

- opozdéni psychického vyvoje, porucha chovani — neurovyvojova porucha

- nervosvalové nebo neurodegenerativni onemocnéni

- dédi¢na porucha metabolismu

- partnefti s poruchami reprodukce (partnefi, ktefi nemohou zplodit dité a lé¢i se pro neplodnost
nebo u nich doslo opakované k samovolnému potratu, pfipadné ke ztraté ve vyssim tydnu
téhotenstvi

- pfibuzenské pary, partnefi, ktefi planuji rodi¢ovstvi a jsou pokrevné spfiznéni,

- osoby, které prichdzeji do kontaktu se skodlivinami (chemikadlie, zafeni) a maji tak zvysené
riziko vzniku ziskanych chromosomovych odchylek tzv. zloma (jsou to lidé, pracujici v rizikovém
prostfedi, chronicky nemocni lidé, ktefi musi byt dlouhodobé Iéceni preparaty, které mohou mit
mutagenni nebo teratogenni ucinky jako napf. cytostatika, imunosupresiva a nékteré dalsi),

- téhotné Zeny, které maiji zvysené riziko, Ze plod mlzZe mit vrozenou vyvojovou vadu nebo
dédi¢nou nemoc,

- preventivné jsou vySetfovani potencidlni darci gamet (spermii, oocyt(, ptipadné i embryi),

- genetické poradenstvi a genetické vySetreni nabyva stale vétsiho vyznamu rovnéz pro pacienty
s onkologickymi onemocnénimi (genetické vySetfeni mize upresnit diagnostiku, progndzu i
terapii onkologického onemocnéni), u malé skupiny téchto pacientd mizeme nabidnout

preventivni testovani opakovaného vyskytu onkologického onemocnéni - v rodindch s vyskytem

tzv. dédi¢nych nadorovych syndroma.

Postup vysetieni v genetické ambulanci

Genetické vysetieni pacienta nebo celé rodiny obvykle doporudi néktery z osetfujicich lékara.
Ten by mél vystavit doporuceni — zadanku na vysetieni, ve které uvede hlavni divod pro
genetické vysSetieni, pripadné dalsi dopliujici informace. Tato zprava od lékare, ktery
dlouhodobé dité nebo dospélého zna je velmi pfinosna. Pfi navstévé ambulance lékarské
genetiky se pacienti setkaji s Iékafem se specializovanou zpUsobilosti v [ékarské genetice, se
kterym co nejpodrobnéji rozeberou zdravotni problém, pro ktery byla navstéva genetického
pracovisté doporucena. Lékar-genetik se snazi od rodiny ziskat co nejvice informaci o

zdravotnich problémech, pfedevsim o zavazinych a pripadné v rodiné se opakujicich nemocech



u pacienta samotného a u jeho pribuznych. U kazdého vySetfovaného sestavujeme

dle informaci rodiny minimalné tfigeneracni rodokmen. Ptdme se na zdravotni potiZe pacienta
od narozeni, u dospélych také na zdravotni problémy u jejich déti, pfipadné i vnukl, dale na
sourozence pacienta a jejich déti, rodice pacienta, jejich sourozence a jejich déti a na prarodice,

pfipadné i na dalsi pfibuzné, pokud ma rodina informace.

Klinicko-genetické vySetieni

Po konzultaci nasleduje obvykle klinické vySetfeni pacienta, jehoZ soucdsti je vedle bézné
prohlidky také napf. zjisténi vysky postavy, hmotnosti, obvodu hlavy, prohlédnuti dlani, plosek,
usnich boltc(, vlasu, nehtq, zub(, patra... tedy patrani po jakychkoli znacich, které by mohly

s onemocnénim pacienta souviset. Casto doplfiujeme i fotodokumentaci, abychom i

v nepfitomnosti pacienta, pti zpracovavani vysledk(, méli dostatek informaci.

Laboratorni geneticka vysetreni

Po tomto vySetfeni je mozno doporucit laboratorni geneticka vysetieni a pripadné dalsi
odbornd vysetieni. Po domluvé a podpisu informovaného souhlasu pacientem nebo jeho
zdkonnym zastupcem je obvykle proveden odbér krve na laboratorni geneticka vysetfeni. Pri
genetickych laboratornich analyzach spolu Uzce spolupracuji Iékati-genetici a molekularni

biologové.

Geneticka prognéza

Po dokonceni naplanovanych laboratornich testl Iékar-genetik vypracuje zavérecnou zpravu
s vysledky vysSetreni, kterou pfedava pacientovi / rodiné a odesilajicimu lékari. Tim ale prace
genetika nekondi. Je velmi dulezité, aby pacientovi a jeho rodiné byly vysledky provedenych
genetickych vySetreni pti konzultaci vysvétleny — co zjisténé vysledky znamenaji pro pacienta,
pfipadné pro jeho pribuzné. Na zdkladé vysledkd provedenych genetickych vySetieni pacienta
muze byt doporuceno genetické vysetreni pribuznych.

Cilem genetické konzultace je potvrdit klinickou diagndzu laboratornimi testy tzv. na
molekularni Urovni a vyslovit pro rodinu genetickou progndzu - tzn. urcit, zda nemoc,

kterd byla divodem konzultace na genetice, je dédi¢na a ma tedy riziko opakovaného vyskytu
v rodiné. Dle sestaveného rodokmenu muzeme urcit osoby se zvySenym rizikem nemoci a

nabidnout jim preventivni vySetieni a dale navrhnout preventivni opatreni, kterd mohou riziko



opakovaného vyskytu nemoci v rodiné snizit nebo omezit, ¢i zajistit v€asny zachyt nemoci
(prenatalni nebo preimplantacni genetické vysetreni).

Informace lékare-genetika se lisi od jinych |ékarskych informaci obzvlasté v tom, Ze se netykaji
pouze jednotlivce, ale celych rodin i generaci, a rovnéz v tom, Ze mohou predvidat budouci riziko
choroby u lidi dosud zdravych nebo dosud nenarozenych. Tyto informace jsou proto povazovany
za vysoce citlivé udaje a nemohou byt bez souhlasu pacienta nebo jeho zdkonného zastupce
predavany tfetim osobdm. Vysledek vysetieni ziska tedy klinicky genetik, pacient a IékafF, ktery
pacientovi genetické vysetfeni doporucil. VSem ostatnim, napf. dalSim odbornym lékafiim, by
mél kopii genetické zpravy preddavat vidy sam pacient, resp. rodi¢e détského pacienta. Zde je
tfeba zminit i pomérné novy fenomén vyskytujici se v |ékarské genetice, ktery souvisi se stdle se
rozvijejicimi moZnostmi genetickych vysetreni, kterd mohou odhalit nejen pficinu zakladniho
onemocnéni, ale odhaluji i tzv. ndhodné, nevyzadané nalezy, které mohou mit zasadni dopad na
zdravi pacienta nebo jeho ptibuznych. Praveé tyto nalezy vedou k ptisnym opatfenim pfi

indikaci genetickych vySetfeni a pfti interpretaci vysledkl genetickych vysetieni pacientovi a jeho
rodiné. Pfed zahdjenim vysSetfenim musime podat veskeré informace o vysetfeni a jeho moznych
disledcich. Pfi predavani vysledkd pak informujeme pouze o téch nélezech, které si pacient
nebo jeho rodice preji znat.

Geneticka vysetreni vyZaduji tymovou spolupraci mnoha odbornik( a celé rodiny. Rodiny

s vyskytem dédiéné nemoci navstévuji genetickou ambulanci ¢asto opakované, napf. pfi
planovani dalSiho téhotenstvi, pfi vySetfovani pribuznych apod.

U nékterych pacientll neumime pfi¢inu onemocnéni poznat a odhalit hned pfi prvnim vysetreni,
ale s pribyvajicimi znalostmi a diagnostickymi moznostmi mizeme vysetieni dokoncit

s odstupem c¢asu. Navstévy u klinického genetika jsou mnohdy opakované a mozna lze s trochou
nadsazky fici, Ze je dobré, mit svého ,,rodinného genetika“. O specifickych vlastnostech tohoto
oboru vypovida i doba 100 let, po kterou musi byt archivovéna zdravotnicka dokumentace
nasSich pacientl a jejich rodin, aby byly zachovany dulezité informace o rizicich dédi¢né nemoci i

pro nasledujici generace.



Lékarska genetika a détské lékarstvi

(vySetfeni na genetické ambulanci od novorozence po 18+364)
Vétsina geneticky podminénych onemocnéni, at uzZ se jedna o monogenné podminéna
onemocnéni, vrozené chromosomové aberace nebo nemoci s komplexni dédi¢nosti, se
projevi v prvnich letech Zivota, néktera odhalujeme diky postuplm prenatalni diagnostiky
jiz pred narozenim. V dospélosti se setkdvame s prvnimi projevy vrozenych — dédi¢nych
nemoci méné ¢asto. Tato skutecnost je samoziejmé dlivodem, Ze spoluprace mezi détskymi
Iékafi a Iékari-genetiky patfi k tém nejcastéjsim.
Dlvodem genetického vysetfeni v détstvi mlze byt:

* pozitivni (patologicky) vysledek novorozeneckého screeningu

* vysledek prenatdlniho vysetteni

* vrozena vyvojova vada

* podezieni ¢i potvrzeni dédi¢né choroby

* podezfeni nebo potvrzeni na dédi¢nou poruchu metabolismu

* podezieni na vrozenou chromosomovou aberaci (stigmatizace, vyvojové vady,

neprospivani, prematurita)

* predcasnad Ci opozdénd puberta

* vyvojové vady genitalu

* maly ¢i nadmérny vzrust

* opozdény / atypicky vyvoj psychicky nebo motoricky

* onkologické onemocnéni

* podezienim na hereditarni nddorovy syndrom

Dnes jiz v mnoha rodinach a u mnoha dédi¢nych nemoci Ize nabidnout cilena geneticka
laboratorni vySetreni, a tak v¢as urcit spravnou diagnézu onemocnéni. Umime odhadnout
progndzu dalsiho vyvoje nemoci i urdit vysi rizika pro opakovany vyskyt nemoci v rodiné.
Velmi podstatné je véasné rozpoznani nemoci i pro véasné zahajeni |éCby. Léceni dédicnych,
obvykle i vzacnych, onemocnéni je vétSinou velmi nakladné, ale pfindsi rodindm obrovskou
nadéji. | kdyz je okruh nemoci, kde miZzeme moderni, cilenou, nékdy i genetickou terapii
nabidnout, zatim pomérné maly, stdle pfichazeji zprdvy o novych lécich a novych

terapeutickych postupech pro pacienty s dédi¢nymi a vzacnymi nemocemi.



Presto, Ze se moznosti |éCby stale rozsituji a zdokonaluji, na mnoha dédi¢na onemocnéni,

zvlasté z oblasti tzv nemoci vzacnych, zatim Gcinné Iéky k dispozici nejsou.

Vzacnd onemocnéni (VO) jsou definovana predevsim nizkou prevalenci v populaci, 1/2000
narozenych a méné. Dnes hovotime asi o 6000 — 8000 takovych nemoci. VO se nejcastéji
manifestuji brzy po narozeni a postihuji asi 4-5 % novorozencl a kojencli. Mohou se vsak
projevit i pozdéji v pribéhu détstvi i v dospélosti. Jedna se o heterogenni skupinu nemoci,
které jsou asi z 80 % podminény geneticky. U téchto nemoci se stale potykame s pozdnim
stanovenim sprdvné diagndzy. Pfesto, Ze vzacnd onemocnéni jsou vétSinou nevylécitelna,
vhodna symptomatickd nebo pozdéji paliativni terapie a péce muze vést k vyznamnému
prodlouZeni Zivota nemocnych a zaroven do znacné miry zlepsit kvalitu Zivota pacienta a celé

rodiny.

Pacientovi se snaZime doporucit |é¢eni nebo sledovani na vysoce specializovaném pracovisti,
tak, jak to vyZaduje jeho zdravotni problém. Dnes existuji centra pro vzacna onemocnéni,
obvykle zafazena do evropskych referenénich siti (ERN). P¥i Ministerstvu zdravotnictvi CR
pracuje Mezioborova a meziresortni pracovni skupina pro vzacnd onemocnéni. Velmi nam
také pomdahd moznost spoluprace s pacientskymi organizacemi, které sdruzuji a podporuji
rodiny pacientl s jednotlivymi, pfedevsim vzacnymi diagnézami. Pacientské organizace

v oblasti vzacnych nemoci u nés zastiesuje Ceska asociace pro vzacna onemocnéni (CAVO) -
http://vzacna-onemocneni.cz/. Ale i pacientis,méné vzacnymi diagnézami“, jako je tfeba
Downav syndrom, maji takové organizace, které jejich rodinam vyznamné pomahaji. At uz je
to sdileni a pfeddvani zkusenosti, spolecenské aktivity, socidlni poradenstvi nebo ziskavani

finanéni podpory.

Sdéleni informace rodiclim, Ze dité je zavazné, pripadné nevylécitelné, nemocné, Ze stejna
nemoc se muZe objevit i u jeho sourozencl nebo i dalSich pribuznych a Ze mozZnosti lécby
jsou limitované, neni jisté snadné. Toto jsou témata, se kterymi se setkdva nejen lékar-
genetik. Jisté je to problematika, se kterou nastésti nemusi mit |ékafi kazdodenni zkusenost.
Ale je to problematika, pred kterou jsou |ékafi obCas postaveni a kterou se snazi zvladnout
co nejlépe. Je obtizné ale zjistit, jak je to ,,co nejlépe”. A asi na to neexistuje jednotny
spravny postup. | zde mame v poslednich letech vyznamnou pomoc v Centrech provazeni -

https://centrumprovazeni.cz/. Pracovnici Centra provazeni podporuji rodiny déti se zavaznou


http://vzacna-onemocneni.cz/
https://centrumprovazeni.cz/

diagndzou ode dne jejiho sdéleni. Je to sluzba pro rodice téZce nemocného ditéte, pripadné
pro dalsi pfibuzné. Jedna se o provazeni rodiny v této tézké Zivotni situaci a pomoc pfi
vyrovnani se s novou skutecnosti. Pracovnici Center provazeni pomahaji ptfi komunikaci
rodiny s lékafi — specialisty, s praktickym Iékafem pro déti a dorost, pti hospitalizacich, pfi
zajisténi pomlcek hrazenych zdravotni pojistovnou ¢i statni sférou, pfi zajisténi podpory ze

strany nadaci a nadacnich fondd, pfi propojeni na pacientské organizace, pfi navazani

spoluprace s naslednymi sluzbami, jako je rana péce, pripadné paliativni podpora.

Vazna nemoc ditéte je obtiznou Zivotni zkouskou celé rodiny. VyzZzaduje nejen vynikajici
medicinskou praci, ale i komplexni péci o rodinu. Na jedné strané je vysoce specializovana
mezioborova spoluprace zdravotnickych pracovnikd, profesionald, ktefi u nas odvadéji svou
praci na velmi vysoké urovni. Je velmi dobfe, Ze se dafi v posledni dobé rozvijet nasi praci i

v komplexni péci o celou rodinu vaZzné nemocného ditéte.
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