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Nadorové prediktivni testovani

Toto je informace o prediktivnim genetickém testovani u
dédi¢nych nadorovych onemocnéni. Napsali jsme ji proto,
abychom vam pomohli najit odpovédi na otazky, jako napf.:

Co to je prediktivni geneticky test?

Pro¢ se pro néj néktefi lidé rozhodnou?

Na co bych mél myslet, pokud zvaZuji podstoupeni prediktivniho
testu?

Cast 1. O nasich genech

K tomu, abychom pochopili, co to je geneticky test, nejprve bude
dobré pochopit, co jsou geny a chromosomy.

Co to jsou geny a chromosomy ?

NaSe télo se sklada z miliona bunék. VétSina bunék obsahuje
kompletni sadu gend. Mame tisice genl. Geny funguji jako
souhrn pokynU ovladajicich na$ rist a funkce naseho organismu.
Jsou zodpovédné za mnohé z naSich vlastnosti, jako je barva oci,
krevni skupina nebo vyska.

Geny jsou pfenaseny na vlaknitych strukturach, které se nazyvaji
chromosomy. Ve vétSiné bunék mame obvykle 46 chromosomu.
Chromosomy dédime od svych rodi¢l, 23 chromosomu od matky
a 23 chromosoml od otce, takze mame dvé sady po 23
chromosomech, neboli 23 parl chromosomu. Chromosomy
obsahuji geny, a proto dédime dvé kopie vétSiny genu, jednu
kopii od kazdého z rodi€l. To je dlvod, pro€¢ mame obvykle
podobné vlastnosti jako nasi rodi€e. Chromosomy, a tudiz i geny
jsou vytvoreny z chemické substance, ktera se jmenuje DNA.



Obrazek 1: Geny, chromosomy a DNA
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Nékdy zdédime zménény (mutovany) gen, ktery v dusledku této
zmény nefunguje spravné. Nékdy takova mutace muze vzniknout
az v nasi DNA. Takova zména muze v nékterych pfipadech
zpusobit nachylnost k urcitym typum nadort, protoze gen nedava
télu spravné instrukce.

Cast 2. O testovani
Co to je prediktivni geneticky test?

Prediktivni nebo téZz presymptomaticky test poskytne informaci,
zda ma pfislusna osoba zvySené riziko vyvoje ur€itého typu
nadoru. Ackoli k tomu dochazi vétSinou v dospélosti, nékteré typy
nador se mohou vyskytnout v détstvi nebo v mladi (napf. u
jedinci s mnohoc€etnou endokrinni neoplazii nebo familiarni
adenomatdzni polypozou). Test se vétSinou provadi ze vzorku
krve. Ta se analyzuje v laboratofi s cilem zjistit, zda doSlo k
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néjakym zménam v urCittm genu nebo genech, které s
onemocnénim souviseji. Vice informaci o tom, jak jsou geny
analyzovany, ziskate z letaCcku “Co se déje v genetické
laboratori?”.

Pro¢ bych mél uvazovat o prediktivnim testovani?

Pokud se ve vasSi rodiné vyskytl urCity typ nadorového
onemocnéni (vétSinou jsou postizeni dva nebo vice vasich
pfibuznych z jedné strany rodiny, v relativné nizkém véku, napf.
pod 60 let), muze to byt zpusobeno vyskytem zménéného genu v
rodiné. Cloveék, ktery mél nadorové onemocnéni v obzvlast
mladém véku nebo mél mnohocCetné nadory, napf. prsu a ovaria,
pfed 50. rokem véku, ma vysSi nez primérnou pravdépodobnost,
Ze ma zménény gen. Pokud byl takovy zménény gen zjistén u
vaseho blizkého pfibuzného, mohli byste podstoupit prediktivni
test, abyste zjistili, zda jste tento gen zdédili. Mohli byste si prat
takovy test v pfipadée, ze:

e dany typ nadorového onemocnéni muize byt efektivné
IéCen nebo je mozné mu predejit, nebo existuji skriningove
postupy, které by vam byly nabidnuty, pokud mate zvySené
riziko.

e se domnivate, ze budete-li védét vice o svém riziku, ze
timto typem nadoru onemocnite, pomuze vam to v
dilezitych rozhodovanich o vaSem Zivoté, vcetné
rozhodnuti o zdravotni péci (napf. Castéjsi kontroly nebo
preventivni chirurgicky zakrok).

e si prejete tuto informaci, abyste
zZjistili vic o riziku, jaké maji vaSe
déti.

e jste typ Clovéka, ktery radéji bude o
svém riziku, Ze onemocni
rakovinou, védét, protoze chce vice
védét o své budoucnosti.




Které typy nadort je mozné prediktivné testovat?

Existuje cela fada dédicnych nadorovych onemocnéni, ktera je v
souCasné dobé mozné prediktivné testovat. Nize jsou uvedeny
nékteré priklady:

1) Urcité typy nadoru prsu a ovarii.

2) UrcCité typy nadord stfeva, traéniku nebo délohy
(endometria), napf. nepolypdézni kolorektalni karcinom
(HNPCC) a familiarni adenomatézni polypéza (FAP).

3) Jiné vzacné nadory, napf. retinoblastom (vzacné nadorové
onemocnéni oka).

Poznamka: Je tireba mit na paméti, ze nadorové onemocnéni
je castda nemoc, ktera je ve vétsSiné pfipadi zplusobena
kombinaci nasSich genu, zivotniho stylu a dalSich faktort
vnéjsiho prostiedi. Jenom velmi malé mnozstvi nadort (5-
10%) je dédiénych.

Co to znamena mit “riziko”?

U dédicnych nadorovych onemocnéni plati, Zze pokud mate
zménény gen, mate ve srovnani s lidmi, v jejichz rodinach se
takto zménény gen nevyskytuje, zvySené riziko, Zze onemocnite
ur€itym typem nadoru.

Pokud si myslite, Ze mate néjaké riziko, a chcete zvazit moznost
prediktivniho testu na urc€ity druh nadorového onemocnéni, méli
byste se objednat ke klinickému genetikovi. Dfive neZz se pro
testovani rozhodnete, méli byste ho pozadat, aby vam vysvétlil,
jaké bude vaSe riziko, Zze nadorem onemocnite, pokud testy
ukazi, Zze danou zménu genu mate.

Jak geneticky test probiha

Drive nez podstoupite prediktivni testovani, musi se potvrdit, ze
skuteCné mate riziko. Pokud je tomu tak, musi byt znamo, jaky
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gen se ma testovat. Takovy proces
probiha ve dvou krocich.

Nejprve bude sestavena rodinna
anamnéza k posouzeni typu nadoru ve
vaSi rodiné. Vas blizky pfibuzny, ktery
ma nebo mél urity typ nadoru, bude
poté vySetfen, aby byl nalezen zménény
gen. Pokud jste vy sami méli dany typ
nadoru, muzete byt prvni vySetifenou
osobou v rodiné pravé vy. Pujde potom o
diagnosticky, nikoli prediktivni test.

Pokud se u pfibuzného najde mutace, mize vam byt nabidnut
geneticky test, ktery zjisti, zda jste tento zménény gen zdédili.
Pokud se u pfibuzného zménény gen nezjisti, prediktivni test vam
nebude mozné nabidnout. To neznamena, Ze nemate zvysSené
riziko. Vzhledem k va$i rodinné anamnéze muze stale vase riziko
byt vysSi, neZli je bézné v populaci. Méli byste proto stale
dochazet na pravidelné kontroly a skrining.

Podstoupeni genetického testu je na vasem rozhodnuti. Nikdy
byste neméli mit pocit, Ze vas do néj nékdo nuti, at uz jsou to
zdravotniCti odbornici, vase rodina nebo pratelé. Je to také
proces, ktery trva dlouhou dobu, muze to predstavovat nékolik
setkani s klinickym genetikem a mésice Cekani na vysledky z
laboratofe. Mlzete ziskat informace, které pro vas budou zcela
nové a velmi komplikované. Muze byt obtizné tomu vSemu
porozumeét. Je dobré vzit s sebou na konzultace Elovéka, ktery
vas podpofi, kamarada nebo partnera. Mlzete je pozadat, aby si
béhem konzultace délali poznamky. Je dullezité mit moznost
probrat otazku genetického testovani se zkuSenym genetickym
odbornikem. Poskytne vam veskeré informace, které budete
potfebovat pro to, abyste se mohli spravné rozhodnout. Mize
vam také pomoci probrat rizné emocionalni situace, které mohou
nastat, a odpovi vam na otazky nebo obavy, které mozna mate.

Pamatujte, ze az obdrzite vysledky testl, nebude uz cesty zpatky.
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Je proto dllezité pokusit se promyslet nékteré dulezité véci
predtim, nez se rozhodnete. O nékterych z nich se zmifiujeme
nize. Mozna vam pomohou polozit si nékteré uziteCné otazky a
popifemyslet o nich. Jejich seznam vSak neni uplny a ne vSechny
body se budou vztahovat pravé k vasi konkrétni situaci.

Cast 3. Rozhodovani
a) Lécba a prevence
Je mozné nemoc néjak lé€it nebo ji zabranit?

Je dulezité zjistit, zda existuje dostupna lécba nebo zplsob, jak
snizit riziko, Ze se nadorové onemocnéni objevi, pokud by se u
vas naSel zménény gen. Kdyz budete predem védét o
moznostech, jak riziko snizit, muze vam to pomoci v rozhodovani.

Lidem, ktefi maji zvySené riziko nadorového onemocnéni, mohou
Casté kontroly a skrining pomoci odhalit chorobu v ¢asném stadiu.
To znamena, ze léCba mize byt mnohem uc€innégjsSi. Néktefi lidé
zvoli chirurgické feSeni, které riziko snizi. To znamena, Ze jsou
odstranény organy (napf. prsy nebo vajeCniky), u nichz je
zvySené riziko vzniku nadoru.

Pokud mate vyznamnou rodinnou anamnézu s vyskytem
nadorového onemocnéni uréitého typu, ze které vyplyva
moznost zvySeného rizika, ze u vas v budoucnu propukne
toto onemocnéni, vétSina opatieni snizujicich toto riziko by
vam meéla zustat dostupna i v pripadé, ze nepodstoupite
geneticky test. Méli byste se proto o tom poradit se svym
lékarem.

b) Nejistota v genetice
Nejistota ve vysledcich testu a onemocnéni

Prediktivni testovani s sebou nese urcitou miru nejistoty, i kdyz
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treba jen velmi malou. Mate-li zménény gen, neznamena to
s jistotou, ze onemocnite rakovinou, ale fika vam to, Ze vaSe
riziko je vétSi nez v bézné populaci. Pokud zménény gen nemate,
neznamena to, Zze se u vas onemocnéni nerozvine. Mate vSak
podobné riziko, jako bézna populace.

c) Jak nalozit s vysledky

Jak na mé mohou vysledky testu pusobit z emocionalniho
hlediska?

NeZli se rozhodnete pro genetické testovani, je dobré zkusit si
predstavit, jak se asi budete citit, pokud obdrzite dobré nebo
Spatné zpravy, a vzpomenout si, jak jste na Spatné zpravy
reagovali v minulosti. Kdyz o tom budete prfemyslet, snaze se
rozhodnete, zda je pro vas lepsi zit v nejistoté a nevédét, nebo
zda by bylo lépe védét, at' uz budou vysledky jakékoli. Méjte vSak
na pameéti, ze lidé reaguji rGzné a neexistuje nic takového jako
“normalni” reakce.

Jak budu reagovat, pokud vysledek ukaze, ze mam zménény
gen?

Nékdo dava prfednost dokonce i vysledku, ktery znamena, ze ma
zménény gen, pred stresem a Uzkosti, které zpUsobuje
skuteCnost, Ze zije v nejistoté. Pro takové lidi mize byt vice
“‘informaci”, at’ uz jsou jakékoli, ulevou.

Nékomu se ulevi, kdyz zjisti, Ze ma vyssi riziko
ur€itého typu nadorového onemocnéni, pokud
je to nemoc, kterou je mozné |éCit. PovaZuje
informaci za uzite€nou, protoze mu umoznuje
udélat vSe, co je v jeho silach, pro to, aby se
zvySila pravdépodobnost, Ze zUstane zdravy.
Pro jiné lidi je zjisténi, ze maji “vysokeé riziko”,
stejné, jako by zjistili, ze uz rakovinu maji.
Jedina otazka, kterou se =zabyvaji, je “kdy
presné to vypukne?’. To mulze byt velmi
stresujici.
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Pro nékoho je zjisténi, Ze ma zménény gen, Sok. Muze se citit
osameély, plny uzkosti, rozzlobeny nebo se stydét. KliniCti genetici
a dalSi zdravotnici, jako jsou poradci a psychologové, maji
zkuSenosti a védi, jak pomoci lidem v takové situaci, a mohou byt
oporou.

Nékomu pomuze kontakt s asociaci pacientll nebo svépomocnou
organizaci. Takové organizace mohou poskytovat informace o
onemocnéni a o tom, jaky je Zivot s touto chorobou. Maji
zkuSenosti také s praktickou a emocionalni strankou véci. Casto
mohou zkontaktovat lidi a rodiny s jinymi lidmi v podobné situaci.

Zjisténi, ze mate zménény gen a mohli jste ho pfedat svym
détem, muze zpulsobit pocity viny a strachu o budouci zdravi
vasSich déti. Je vSak dulezité nezapominat, Ze geny jsou
distribuovany nahodné a zZe to, Ze mate zménény gen, neni vase
chyba.

Jak budu reagovat, pokud vysledek ukaze, ze zménény gen
nemam?

Vétsiné lidi pfinese zjisténi, Zze nemaji zménény gen, pocit ulevy.
Pro nékoho je vSak obtizné sdélit “dobrou zpravu” svym
pfibuznym. Pfemysli, pro€ “unikl” pravé on a ne ostatni Clenové
rodiny. Nékdy je téZzké pfijmout fakt, Ze jste méli Stésti, kdyz ho
jini neméli.

d) Riziko vasich déti

Co budou vysledky testu znamenat pro vase déti (a budouci
déti)

Vysledky vasich genetickych testl vam feknou nejen o vysi rizika,
Ze se u vas rozvine nadorové onemocnéni, ale také se dozvite
vice o riziku, jaké maji vase déti.

Pokud vysledky ukazi, ze jste nezdédili zménény gen, ktery byl
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zjistén ve vaSi rodiné, nemate
zvySené riziko, Ze onemocnite
danou chorobou. VaSe déti toto
genetické riziko od vas také zdedit
nemohou. Je to proto, Ze nemuzete
pfedat zménény gen, ktery nemate.

Pokud vysledky testu ukazi, Zze
zménény gen mate, vase déti maji
pravdépodobnost 1 ze 2 (50%), ze
zménény gen také zdédi, a mohou
tudiz mit vySSi riziko onemocnéni
béhem Zivota. Déti by se obvykle
nemeély prediktivné testovat, dokud nedosahnou 18 let. Pokud z
testovani ditéte neplyne Zadny léCebny pfinos, povazuje se za
nejlepSi pocCkat do véku, kdy je dité uz dost staré, aby se
dokazalo samo rozhodnout. Vyjimkou jsou pfipady, kdy
prediktivni testovani ditéte muze byt z |éCebného hlediska
pfinosné, takze je skrining pro nadorové onemocnéni ve vasi
rodiné doporucen u ditéte mladSiho 18 let.

Mluvit o genetické chorobé a vysledcich prediktivniho testovani s
détmi a s dospivajicimi mize byt velmi tézké. Mozna budou mit
spousty otazek a je dullezité na vSechny odpovédét co
nejpoctivéji, s ohledem na jejich vék a stupen zralosti.

Je mozné néjak zabranit tomu, aby mé dité bylo postizené
touto chorobou?

NejlepSi zpUsob, jak zabranit rozvoji rakoviny u vaSich déti, je
zajistit, aby

a) byly informovany o tom, Ze se nemoc v rodiné vyskytuje,
b) védély o moznostech prevence, které pomohou zabranit
tomuto konkrétnimu typu onemocnéni.
U nékterych typu nadorovych onemocnéni, zejména u takovych,
které postihuji déti a mladistvé, je mozné provést test béhem
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téhotenstvi a zjistit, zda plod zdédil zménény gen (prenatalni
testovani). Vice informaci najdete v leta¢cich Amniocentéza a
Odbér choriovych klki (CVS). Pokud si myslite, Ze byste o
takové vysSetfeni méli zajem, zeptejte se svého lékare, zda jsou
tyto testy dostupné pro onemocnéni, které se vas tyka. Pro
vétSinu nadorovych onemocnéni, ktera propukaji v dospélosti, je
vSak k dispozici stale se zlepSujici léCba a preventivni opatieni,
takZe o prenatalni testovani se nezada Casto.

Jako alternativa k testovani plodu béhem téhotenstvi se nékdy
muze provést takzvana preimplantaéni geneticka diagnostika
(PGD). Znamena to, ze par podstoupi Iékafsky asistovanou
reprodukci, po niZ jsou na pfitomnost zménéného genu testovana
oplodnéna vajicka. Do Zeniny délohy jsou implantovana pouze ta
vajiCka, ktera nemaji zménény gen. Je to dlouhy proces a neni
vhodny pro kazdého. O PGD a o tom, zda je pro vas vhodna, si
promluvte se svym Iékafem.

e) Dalsi élenové rodiny

Casto se v priib&hu genetického testovani rodiny sbliZi a jejich
Clenové jsou si vzajemné oporou. Nékdy vSak situace vyvola v
rodiné napéti a komplikace. Je dobré popfemyslet o tom, jak cely
proces testovani a vysledky testl mohou ovlivnit vas partnersky
vztah a vztahy s dalSimi ¢leny rodiny. Nezapomerite, Ze postizeny
Clen rodiny musi nejprve s testovanim souhlasit, aby bylo mozné
najit zménény gen. Oslovit pfibuzného z tohoto divodu muze byt
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obtizné. Nékdy se pfibuzni nestykaji. MUze byt rovnéz obtizné
mluvit o chorobach, které se vyskytly v minulosti, protoZe to muze
s sebou nést bolestné vzpominky. V takovych situacich by vam
meéli umét poradit klini¢ti genetici.

Neéktefi lidé mozna chtéji znat své genetické riziko proto, ze maji
starost o Cleny sveé rodiny. DalSi pfibuzni si vS8ak mozna testovani
nepfeji, protoZze radéji nechtéji mit informace o svém riziku.
Musite k tomu pfistupovat citlivé, protoze vas test muze
poskytnout ¢lenim rodiny nechténé informace o jejich riziku. Je
dulezité nezapominat, Ze Clenové jedné rodiny mohou mit zcela
rozdilny nazor na testovani. Tento nazor by mél byt respektovan.
Genetické testovani mize nékdy odhalit rodinna tajemstvi, jako je
adopce a non-paternita (tedy situace, kdy biologickym otcem neni
ten, kterého za néj rodina povazuje). Je to proto, Zze v prabéhu
vySetfeni se zkouma rodinna anamnéza a muaze vyjit najevo, ze
nesdilite své geny se €leny své rodiny. Takova mozZnost existuje a
vy byste si toho méli byt védomi dfive, nez testovani zacne.

f) Davérnost, pojisténi a finance
Duvérnost

Vysledky vaSich genetickych testl jsou predmétem Iékarského
tajemstvi. Vas Iékaf nesmi bez vaseho souhlasu nikomu sdélit, Ze
jste geneticky test podstoupili, ani nesmi nikomu postoupit
vysledky vaseho testu bez vaseho svoleni.

Pojisténi

Pojistovny vas Casto zadaji, abyste jim poskytli informace o svém
zdravotnim stavu a o zdravotnim stavu své rodiny, kdyz Zadate o
pojistku, zejména nad urcitou financni ¢astku. Druh informaci,
které pojistovny a zameéstnavatelé mohou pozZadovat, se v
riznych zemich velmi liSi. Méli byste si zjistit, zda k nim patfi
vysledky genetickych testd, které jste uz podstoupili nebo které
muzete podstoupit v budoucnu. Zeptejte se na to genetika a
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seznamte se s legislativou vasi zemé.

Finance

Zivot s genetickym onemocnénim miiZze byt finanéné narocny.
Lidé, ktefi s chorobou Ziji, mozna
dlouhou dobu nebudou schopni
pracovat, nebo budou muset upiné :
prestat pracovat. Pro partnery a dalSi
Cleny rodiny bude mozna obtizné
skloubit praci s péci o €lena rodiny
nebo partnera. Nékomu informace,
Zze mu hrozi riziko genetického
onemocnéni, poskytne ¢&as pro
naplanovani finan€nich i jinych
praktickych aspektl budoucnosti.

g) Nacasovani testu

Pokud se pro testovani rozhodnete, vyberte si obdobi, kdy budou
komplikujici vnéjSi faktory co nejmensi. Rozvod, rozchod, tézke
obdobi v praci atd. nejsou vhodnou dobou pro testovani, stejné
jako oslavy svatby nebo narozeni ditéte. Je dobré naplanovat, co
budete délat v den, kdy obdrzite vysledky, protoze mizete byt ve
zvlastnim citovém rozpolozZeni, at’ budou jakékoli.

Nékdy je dobré se o testovani rozhodnout, i kdyZz toto rozhodnuti
neni bezpodmine¢né. Mduzete si tfeba fict: Rozhodné to
neudélam, dokud mi nebude alespofi 30. Tak muizete
rozhodovani odlozit a vratit se k nému v budoucnu.

Jakmile dostanete vysledky testu, neni uz cesty zpét. To proto je
tak dulezité, abyste si byli svym rozhodnutim zcela jisti a abyste
se o tom poradili se zkuSenym genetikem. Nezapomerite, Ze
konzultace s genetikem neznamena, Ze musite testovani
podstoupit.
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DalSi informace:
Ustav biologie a Iékafské genetiky UK

2.LF a FN v Motole K

V Uvalu 84, Praha 5, 150 06 AL

tel: +420 224433501; Fax: +420 )} ' \
224433520 b
Email: klinicka.genetika@fnmotol.cz

http://ublg.If2.cuni.cz A

Spoleénost lékaiské genetiky Ceské
Iékarské spole¢nosti

J. E. Purkyné;

www.slg.cz

Genetika - vas zdroj informaci o genetice.
www.genetika.wz.cz/genealogie.htm

Databaze pracovist’ poskytujicich molekularné geneticka
vySetfeni velmi &astych genetickych onemocnéni v Ceské
republice (CZDDNAL)

www.uhkt.cz/nrl/db

EuroGentest - Volné pristupné webové stranky s informacemi o
genetickém vysetieni (v anglicting).
www.eurogentest.org

Orphanet - Volné pfistupné webové stranky s informacemi o
vzacnych chorobach, klinickych testech, lécich a spojeni na
svépomocné skupiny v celé Evropé (v hlavnich evropskych
jazycich).

www.orpha.net

... nebo kontaktujte své regionalni genetické pracovisté:
www.slg.cz/app/index/25/seznam
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