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b\g Ik fské genetiky

Co to je prediktivni
geneticky test?

Informace pro pacienty a rodiny



Co to je prediktivni geneticky test?

Toto je informace o prediktivnim genetickém testovani
nenadorovych onemocnéni, ktera jsou autosomalné dominantni.
Napsali jsme ji proto, abychom vam pomohli najit odpovédi na
otazky, jako napf.:

Co to je prediktivni geneticky test?

Proc¢ se pro néj nékteri 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.

Geny a chromosomy

NaSe télo se sklada z miliont bunék. VétSina bunék obsahuje
kompletni sadu genu. Mame tisice genld. Geny funguji jako
souhrn pokynu ovladajicich nas rust 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 véts§iné bunék mame obvykle 46 chromosomu.
Chromosomy dédime od svych rodic¢l, 23 chromosomi od
matky a 23 chromosomu od otce, takze mame dvé sady po 23
chromosomech, neboli 23 pard chromosoml. Chromosomy
obsahuji geny, a proto dédime dvé kopie vétSiny genl, jednu
kopii od kazdého z rodi¢l. To je divod, pro€ mame obvykle
podobné vlastnosti jako nasi rodi¢e. Chromosomy, a tudiz i geny
jsou vytvoreny z chemické substance, ktera se jmenuje DNA.
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Dalsi informace:
Ustav biologie a lékafské genetiky UK
2.LF aFN v Motole K
V Uvalu 84, Praha 5, 150 06 2

tel: +420 224433501; Fax: +420 ﬁ ' \
224433520 e
Email: klinicka.genetika@fnmotol.cz

http://ublg.lf2.cuni.cz 7

Spoleénost lékaiské genetiky Ceské
Iékarské spolec¢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 pfistupné webové stranky s informacemi o
genetickém vySetieni (v anglictiné).
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

... hebo kontaktujte své regionalni genetické pracovisté:
www.slg.cz/app/index/25/seznam
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mozna obtizné skloubit praci s péCi o Clena rodiny nebo
partnera. Nékomu informace, ze mu hrozi riziko genetického
onemocnéni, poskytne €as pro naplanovani financnich i jinych
praktickych aspektd budoucnosti.

g) Nacasovani testu

Pokud se pro testovani rozhodnete, vyberte si obdobi, kdy
budou komplikujici vnéjsi faktory co nejmensi. Rozvod, rozchod,
téZké 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 muzete byt ve zvlastnim citovém rozpolozeni, at budou
jakékoli.

Nékdy je dobré se o testovani rozhodnout, i kdyz toto rozhodnuti
neni bezpodminené. Muzete si tfeba Fict: Rozhodné to
neudélam, dokud mi nebude alespori 30. Tak muizete
rozhodovani odlozit a vratit se k nému v budoucnu.

Jakmile dostanete vysledky testu, neni uz cesty zpét. To proto je
tak dllezité, abyste si byli svym rozhodnutim zcela jisti a abyste
se o tom poradili se zkuSenym genetikem. Nezapomerite, ze
konzultace s genetikem neznamena, zZe
musite testovani podstoupit.

Obrazek 1: Geny, chromosomy a DNA

- '§\Chromosomy
/=23 parl

————Chromosom se sklada z gent

© Clinical Skills Ltd

Nékdy zdédime na jedné nebo na obou kopiich genu zménu
(mutaci), ktera zplsobi, Zze gen nefunguje spravné. Nékdy
takova mutace maze vzniknout az v nasi DNA. Takova zména
muze zpusobit genetické onemocnéni, protoze gen nedava télu
spravné instrukce. Existuje nescetné ruznych genetickych
chorob, pfikladem mohou byt cysticka fibréza, muskularni
dystrofie nebo Huntingtonova choroba. Nékteré z téchto nemoci
se rozvijeji od narozeni, jiné se vyvinou az v prubéhu zivota. V
tomto letaCku se budeme zabyvat hlavné nemocemi, které se
rozvinou pozdéji béhem zivota.

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

Prediktivni geneticky test muze poskytnout informace a tom, zda
se u testované osoby rozvine nebo pravdépodobné rozvine
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urCité onemocnéni, obvykle pozdé&ji v pribéhu Zivota. Test se
vétSinou provadi ze vzorku krve. Ta se analyzuje v laboratofi s
cilem zjistit, zda doSlo k néjakym zménam v urcitém genu nebo
genech, které s onemocnénim souviseji. Vice informaci o tom,
jak jsou geny analyzovany, ziskate z letacku “Co se déje v
genetické laboratofi?”.

Pro¢ bych mél uvazovat o prediktivnim testovani?

Pokud se ve vasi rodiné vyskytuje genetické onemocnéni a
pokud je znam gen, jehoz zména tuto chorobu pusobi, mizete
podstoupit test, abyste zjistili, zda jste tento zménény gen
zdédili. Testovani si mlUzete prat, pokud:

1. je mozné nemoci zabranit nebo efektivné IéCit jeji
symptomy, nebo

2. nemoci neni mozné zabranit ani efektivné I&cCit jeji
symptomy, ale

e vy si prejete informace, které vam pomohou v
rozhodovani o tom, zda mit déti, nebo vam feknou vice o
rizicich, jaka vase déti maji,

e Véfite, Zze pokud budete védét vice o tom, jaka je
pravdépodobnost, ze chorobou onemocnite, pomuze vam
to v dulezitych Zivotnich rozhodovanich, vcetné
rozhodnuti o vasi zdravotni pédi,

o jste typ Clovéka, ktery o své
budoucnosti vi radéji vice a dava
prednost jistoté pfed nejistotou.
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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, ze v
prubéhu vysetieni se zkouma rodinna anamnéza a muze vyjit
najevo, Ze nesdilite své geny se Cleny své rodiny. Takova
moznost existuje a vy byste si toho méli byt védomi dfive, nez
testovani zacne.

f) Davérnost, pojisténi a finance
Davérnost

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 finanéni ¢astku. Druh
informaci, které pojistovny a zaméstnavatelé mohou pozadovat,
se v rliznych zemich velmi liSi. Méli byste si zjistit, zda k nim
patfi vysledky genetickych testd, které jste uz podstoupili nebo
které muZzete podstoupit v budoucnu. Zeptejte se na to genetika
a seznamte se s legislativou vasi zemé.

Finance

Zivot s genetickym onemocné&nim muize
byt financné naroCny. Lidé, ktefi s
chorobou Ziji, mozna dlouhou dobu
nebudou schopni pracovat, nebo budou
muset uplné prestat pracovat. Pro
partnery a dalsi cleny rodiny bude
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zménéného genu testovana oplodnéna vajiCka. Do Zeniny
délohy jsou implantovana pouze ta vajiCka, ktera nemaji
zméneény gen. Je to dlouhy proces a neni vhodny pro kazdého.
O PGD a o tom, zda je pro vas vhodna, si promluvte se svym
lekarem.

v s v

e) Dalsi ¢lenové rodiny

Casto se v prab&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 testd mohou ovlivnit vas partnersky
vztah a vztahy s dalSimi Cleny rodiny. Nezapomerite, ze
postizeny €len rodiny musi nejprve s testovanim souhlasit, aby
bylo mozné najit zménény gen. Oslovit pfibuzného z tohoto
dlvodu muze byt obtizné. Nékdy se pfibuzni nestykaji. Muze byt
rovnéz obtizné mluvit o chorobach, které se vyskytly v minulosti,
protoze to mlze s sebou nést bolestné vzpominky. V takovych
situacich by vam méli umét poradit klini¢ti genetici.

Neéktefi lidé mozna chtéji znat své geneticke riziko proto, Zze maji
starost o Cleny své rodiny. DalSi pfibuzni si vS8ak mozna
testovani nepfeji, protoze radéji nechtéji mit informace o svém
riziku. Musite k tomu pfistupovat citlivé, protoze vas test mize
poskytnout ¢lenum rodiny nechténé informace o jejich riziku. Je
dllezité nezapominat, Zze ¢lenové jedné rodiny mohou mit zcela

Ktera onemocnéni je mozné prediktivné testovat?

Celou fadu onemocnéni je dnes mozné prediktivné vySetfovat.
Zde je nékolik pfikladu:

1) urcité druhy nadorovych onemocnéni (vice informaci najdete v
letacku Prediktivnhi genetické testovani nadorovych
onemocnéni)

2) onemocnéni, ktera postihuji nervovou soustavu
(neurologicka), napf.

- Huntingtonova choroba

- hereditarni ataxie a spasticka paraplegie
3) onemocnéni, ktera postihuji svaly (nervosvalova), napf.

- myotonicka dystrofie

- fascio-skapulo-humeralni muskularni dystrofie
4) onemocnéni, ktera postihuji srdce (kardiologicka), napfr.

- hypertroficka kardiomyopatie (HCM)

- syndrom ,long QT*

Jak vysvétlujeme pojem “riziko”?

Pokud mate zménény gen, vétSinou to znamena, ze se u vas
onemocnéni rozvine (neplati to pro nadorova onemocnéni).
Obvykle vSak neni alespofi v souCasné dobé mozné
predpovédét, v jakém véku se nemoc rozvine nebo jak rychle se
budou symptomy zhorSovat.

Jestlize si myslite, ze mate néjaké riziko, a uvazujete o
prediktivnim testu pro nékteré z téchto onemocnéni, méli byste
se objednat ke specialistovi — klinickému genetikovi.

Jak geneticky test probiha
Dfive nez podstoupite prediktivni testovani, musi se potvrdit, Zze

skuteCné mate riziko. Pokud je tomu tak, musi byt znamo, ktery
gen se ma testovat. Nejprve bude probrana rodinna anamnéza.
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Vas blizky pfibuzny, ktery je postizen
danou chorobou, bude poté otestovan, e
aby se nasel zménény gen.

Podstoupeni genetického testu je na

vasem rozhodnuti. Nikdy byste neméli mit

pocit, Zze vas do néj nékdo nuti, at' uz jsou

to zdravotnicti odbornici, vase rodina nebo

pratelé. Je to také proces, ktery trva

dlouhou dobu, mlze to predstavovat

nékolik setkani s klinickym genetikem a

mésice Cekani na vysledky z laboratore.

Muzete ziskat informace, které pro vas budou zcela nové a velmi
komplikované. Maze byt obtizné tomu vSemu porozumét. Je
dobré vzit s sebou na konzultace Clovéka, ktery vas podpofi,
kamarada nebo partnera. MuUzete je pozadat, aby si bé&hem
konzultace délali poznamky. Je dulezité mit moznost probrat
otazku genetického testovani se zkuSenym genetickym
odbornikem. Poskytne vam veSkeré informace, které budete
potfebovat pro to, abyste se mohli spravné rozhodnout. Mlze
vam také pomoci probrat rGzné emocionalni situace, které
mohou nastat, a odpovi vam na otazky nebo obavy, které mozna
mate.

Pamatujte, ze az obdrzite vysledky testd, nebude uz cesty
zpatky. Je proto dllezité pokusit se promyslet nékteré dulezité
véci predtim, nez se rozhodnete. O nékterych z nich se
zmifujeme nize. Mozna vam pomohou poloZit si nékteré
uziteCné otazky a popfemyslet o nich. Jejich seznam vSak neni
uplny a ne v8echny body se budou vztahovat pravé k vasi
konkrétni situaci.

Cast 3. Rozhodovani o podstoupeni vysetfeni
a) Lécba a prevence

Je mozné nemoc néjak lé€it nebo ji zabranit?
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ktery nemate.

Pokud vysledky testu ukazi, Ze zménény gen mate, také vase
déti mohly tento zménény gen zdédit, a mohou tudiz mit riziko
onemocnéni. Déti by se obvykle nemély testovat, dokud
nedosahnou 18 let véku. Pokud z testovani ditéte neplyne zadny
léCebny pfinos, povazuje se za nejlepSi pocCkat do véku, kdy je
dité uz dost staré na to, aby se dokazalo samo rozhodnout.
Vyjimkou jsou pfipady, kdy prediktivni testovani ditéte muze byt
z léCebného hlediska pfinosné.

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

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

U nékterych genetickych onemocnéni je mozné provést test v
pribéhu téhotenstvi a zjistit, zda dité zménény gen zdédilo
(prenatalni testovani). Vice informaci najdete v letaccich
Amniocentéza a Odbér choriovych klki (CVS). Pokud si
myslite, Ze byste o takové vySetfeni méli zajem, zeptejte se
svého lékafe, zda jsou tyto testy dostupné pro onemocnéni,
které se vas tyka. Je velmi dulezité, abyste to udélali pokud
mozno pfed otéhotnénim.
Laboratof se totiz mozna bude
muset pfipravit, coz muze trvat
nékolik mésicu.

Jako alternativa k testovani plodu
béhem téhotenstvi se nékdy muize
provést takzvana preimplantacni
geneticka diagnostika (PGD).
Znamena to, Ze par podstoupi
lékarsky asistovanou reprodukci,
po niZz jsou na pfitomnost




10

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

Vétsiné lidi pfinese zjisténi, Ze nemaji zménény gen, radost a
ulevu. Nicméné neni neobvyklé, Ze fada z nich konstatuje, Ze po
testu maji nepfijemny pocit. MUze to byt tim, Ze Zili s rizikem tak
dlouho, ze bude chvili trvat, nez si zvyknou na skuteCnost, Ze
jsou “normalni”. Néktefi jsou zklamani, Ze “dobra zprava’
nepfinesla do jejich zivota tolik pozitivnhich zmén, kolik cekali.

Pro nékteré lidi, ktefi jsou pfesvédCeni, Ze maji zménény gen,
muze zjisténi, Ze tomu tak neni, uplné zménit Zivotni postoj. Pro
nékteré lidi mize byt obtizné vyrovnat se s myslenkou, ze “maji
budoucnost”. Pro nékoho je obtizné sdélit “dobrou zpravu” svym
pribuznym. “Pocit viny prezivSich” je ¢asto zminovan lidmi, ktefi
méli “dobré” vysledky testu. Pfemysleji, pro¢ “unikli” pravé oni a
ne ostatni ¢lenové rodiny. Nékdy je tézké pfijmout fakt, ze jste
méli Stésti, kdyz ho jini neméli. Néktefi lidé, ktefi obdrzeli
“‘dobrou zpravu®, pocituji vétsi moralni povinnost pecCovat o ty
pfibuzné, ktefi jdou chorobou postizeni.

Zvyknout si na vysledek testu chvili trva, i kdyz jde o “dobrou
zpravu®©.

d) Riziko vasich déti

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

Vysledky vasSich genetickych testd vam feknou nejen o vysSi
rizika, Ze se u vas rozvine onemocnéni, ale také se dozvite vice
o riziku, jaké maji vase déti.

Pokud vysledky ukazi, Ze jste nezdédili zménény gen, ktery byl
zjistén ve vasSi rodiné, nemate zvysSené riziko, ze onemocnite
danou chorobou. Vase déti toto genetické riziko od vas take
zdédit nemohou. Je to proto, Ze nemUzete pfedat zménény gen,
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Je dulezité zjistit, zda existuje dostupna IéCba nebo zpusob, jak
snizit riziko, Ze se nemoc objevi, pokud by se u vas naSel
zménény gen. Védomi, Ze existuje dostupna lécba, vam muze v
rozhodovani pomoci.

Nékteré z chorob, jako jsou napfiklad vySe zminéna srdecni
onemocnéni, nelze vylécit, ale Ize je zvladnout pomoci lékd,
specialnich pacemakerd nebo v nékterych pfipadech pomoci
operace.

U jinych chorob, jako je napf. Huntingtonova choroba, neni
zadny lék, ktery by postup nemoci zpomalil. Nékteré ze
symptomu lze vSak nékdy alespon Caste¢né zvladnout pomoci
lékd. Vyhoda toho, Zze o svém zménéném genu vite, vam muze
pomoci v planovani budoucnosti.

b) Nejistota v genetice
Nejistota ve vysledcich testu a onemocnéni

Prediktivni testovani s sebou nese ur€itou miru nejistoty, i kdyz
treba jen velmi malou. Mate-li zménény gen pro autosomalné
dominantni onemocnéni, vétSinou to znamena, Ze je témeér jisté,
Ze se u vas rozvine. Bude vsak stale obtizné rozhodnout, kdy se
onemocnéni objevi, jak bude zavazné nebo jak rychle se budou
symptomy zhorSovat.

Pamatujte, ze v odborné terminologii pozitivni vysledek testu
znamend, ze MATE zménény gen, negativni vysledek znamena,
e zménény gen NEMATE. VétSinou bude vysledek takto
jednoznacny.

Nicméné muze nastat také tfeti moznost, kdy vysledek zapadne
do tzv. “Sedé zény” nebo bude stanoven “intermediarni” vysledek
testu. Znamena to, Ze zménény gen byl sice nalezen, ale je
téZko rozhodnout, zda v tomto pfipadé zpusobi onemocnéni.

Stava se to zfidka, ale takovy vysledek mulze byt velmi
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frustrujici.

Kdyz se rozhodujete o tom, zda podstoupit testovani, vSechny
tyto mozné vysledky byste méli probrat s odbornikem — klinickym
genetikem.

c) Jak nalozit s vysledky

Jak na mé mohou vysledky testu plsobit z emocionalniho
hlediska?

NezZli se rozhodnete pro genetické testovani, je dulezité, abyste
se pokusili promyslet a probrat s genetikem, jak vas mohou
vSechny mozné vysledky test emocionalné ovlivnit. Je dobré
zkusit si pfedstavit, 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 pfemyslet, snaze se
rozhodnete, zda je pro vas lepSi Zit v nejistoté a nevédét, nebo
zda by bylo Iépe védét, at' uz budou vysledky jakékoli. Méjte
vSak na paméti, ze lidé reaguji rizné a neexistuje nic takového
jako “normalni” reakce. Nize uvadime nékteré otazky k uvaze.

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

Nékdo dava prednost dokonce i vysledku, ktery znamena, ze ma
zménény gen, pred stresem a uzkosti, které zpusobuje
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skuteCnost, Ze Zije v nejistoté. Pro takové lidi muze byt vice
“‘informaci”, at’ uz jsou jakékoli, ulevou.

Nékterym lidem se ulevi, kdyz zjisti, ze maji vysoké riziko
onemocnéni genetickou chorobou, kdyz se jedna o IéCitelnou
zalezitost. Povazuji informaci za uziteCnou, protoze jim
umoznuje udélat vSe, co je v jejich silach, pro to, aby se zvysila
pravdépodobnost, ze zlstanou zdravi. Jini lidé se po zjisténi, ze
maji zménény gen pro urCitou chorobu, ktera se neda I&cCit, citi,
jako by uz zjistili, Ze jsou nemocni. Jedina otazka, kterou se
zabyvaji, je “kdy pfesné to vypukne?”. To muize byt velmi
stresujici.

Pro nékoho je zjisténi, Ze ma zménény gen, Sok. Mize se citit
osameély, plny uzkosti, rozzlobeny nebo se stydét. KliniCti
genetici a dalSi zdravotnici, jako jsou poradci a psychologove,
maji zkuSenosti a védi, jak pomoci lidem v takové situaci a
mohou byt oporou.

Nékomu pomlze kontakt s asociaci pacientd 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 prfedat svym
détem, muize zpUsobit pocity viny a strachu o budouci zdravi
vaSich déti. Je vSak dullezité nezapominat, Ze geny jsou
distribuovany nahodné a Ze to, Ze mate zménény gen, neni vase
chyba.

Pro nékteré lidi je zjiSténi, Ze maji vysoke riziko néjaké genetické
choroby, néco jako jizda na “emocionalni horské draze”. Rikaji,
Ze maji dobré dny a dny Spatné. VétSina lidi se nakonec s
vysledky vyrovna a informace pouZije pro planovani
budoucnosti.



