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My vsetci sme zdedili od rodi€ov unikatnu kombinaciu génov. Této originalna

konStitacia spolu s vplyvom rdoznych faktorov vonkajSieho prostredia pocas

nasho Zivota vysvetluji rozdiely medzi jednotlivymi osobami, Co sa tyka

nielen ich vzhladu, t.j. vonkajSieho vyzoru, ale napriklad aj citlivosti na urcity
druh lie¢by, sklon k niektorym chorobam, atd...

Vedecké pokroky nam umoZznuja

skiimat Tudsky genom a ziskavat z neho

informécie. Akykolvek laboratorny test

spojeny so zamerom ziskania informécie

o Specifickych aspektoch genetického

statusu nejakého jednotlivca sa nazyva
genetickym testom.

Je doleZité si zapamditat, Ze pri velkej vdcsine chordb vase geény
iba ciastocne ovplyvnuju riziko ich vzniku a rozvoja. Faktory ako
vase predoslé choroby, vds Zivotny styl, a prostredie v ktorom sa
nachddzate, takisto hraju velmi vyznamnu tilohu.

Tento informacny dokument je zamerany na poskytnutie vSeobecnej
informéacie o genetike a jej vplyvu na naSe zdravie, a zaroven na poucenie,
ako pristupovat ku genetickému testovaniu.
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nmn Za akych podmienok ma genetické testovanie zmysel?

Geneticky test vykonavany v ramci lekarskej starostlivosti moze poskytnat
informaciu doleziti pre zdravie danej osoby. Existuji rozne medicinske
dovody na genetické testovanie. Ak sa vas lekar domnieva, Ze vasSa choroba
by mohla mat aj genetickQi zlozku, mdZze vam odportcat navstivit' naleZite
kvalifikovaného lekara, ktory sa Specializuje na vySetrovanie, diagnostiku a
oSetrovanie osoOb, ktoré st podozrivé z toho Ze maju, alebo ktoré skuto¢ne maju,
geneticky problém. Okolnosti vasej choroby, t.j. vaSe priznaky spolu s vaSimi
~ X osobnymi i rodinnymi Gdajmi, tak budd starostlivo komplexne zhodnotené.
(4 ) V pripade podozrenia na konkrétnu genetickti chorobu vam bude pontknuty
L5 A geneticky test, pokial je dostupny, s cielom potvrdenia definitivnej diagnozy.

Potreba profesionalneho genetického poradenstva
Vzhladom na moZzné zavazné dosledky genetického testovania
sa Tudom, ktori samotni uvazuja o podstiipeni genetického
testu, dorazne odpor€a najskor vyhladat genetické
poradenstvo. Toto poradenstvo je poskytované
Specialne kvalifikovanymi profesionalmi a
obsahuje objektivne informacie, ktoré vam,

a ak je to potrebné i vaSej rodine, pomOZu s
rozhodovanim. Genetické poradenstvo berie do
Gvahy vaSu situaciu a potreby, a poskytne vam
informéaciu o rdoznych moZznostiach, ktoré st pre
véas dostupné, bez snahy o ovplyvinovanie vasho
rozhodnutia. Sluzby genetického poradenstva tiez
mozu zahrnat' profesionalnu psychologicktt podporu
pred genetickym testovanim, a ak sa rozhodnete ho
postipit, i po tomto teste, s ciefom pomdct vam vyrovnat
sa s dopadmi vysledkov testu. Tato podpora modze zahrnat i

komunikéciu a vysvetlenie vysledkov testu dal$im ¢lenom rodiny. Genetické
poradenstvo teda poskytuje jednotlivcom podporu pred, pocas, 1 po genetickom testovani.

NajcastejSie dovody, pre ktoré sa zvazuje genetické testovanie:

= Vy alebo vaSe dieta mate priznaky choroby, a vy chcete poznat diagnozu,
resp. najst biologick pri¢inu, ktora je za tto chorobu zodpovedna

= Vo vaSej rodine sa vyskytuje genetickd/dedicna choroba, a vy sa chcete
dozvediet, ¢i aj u vas je nejaké riziko, ze v priebehu vasho Zivota sa tato
choroba vyvinie

= Mate geneticka chorobu v rodine, alebo patrite ku skupine/populécii so
zvySenym rizikom $pecifickej genetickej choroby, a vy chcete vediet, ¢i tto
chorobu mozete preniest na vase deti

« Vy a/alebo va$ partner ste mali niekolko tehotenstiev, ktoré skonili
predCasne.
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snm Nieco z bioldgie...

KaZzdé Tudské telo obsahuje niekolko trilibnov buniek - zakladnych
stavebnych jednotiek vSetkych Zivych tvorov. Bunky tvoria samotni
Strukttru tela. Vedia tieZ premienat Ziviny z potravy na energiu a vykonavat
rozne Specializované funkcie. Bunky rovnakého typu spolu tvoria tkaniva,
a tie sa potom kombinuji a formuja jednotlivé organy. Existuje vysSe 200
roznych typov buniek, ktoré vytvaraja svaly, nervy, plica, srdce, pohlavné
organy, krv, atd...

ViacSina buniek mé jadro, v ktorom je ulozena celd informacia
potrebna na vyvoj a spravne fungovanie organizmu. Jednotlivé
poloZky tejto informacie st “zapisané”
v chemicko-biologickom jazyku
nazyvanom DNA (anglicka skratka
slova: deoxyribonukleova kyselina
/kyselina=acid/). Ak DNA je
chapana ako velmi dlha veta
poskytujica kompletnt informaciu
o danom organizme, gény potom
moZeme prirovnat k jednotlivym
slovam tejto vety. Jeden gén je
zodpovedny za jednu alebo aj
viac funkcii v organizme.
Ak je poSkodeny, alebo
celkom chyba, nemodze
viac plnit svoju
funkciu. Sabor vSetkych
génov spolu tvori gendom.

JADRO

CHROMOZOM

Jediné bunkové jadro teda obsahuje
cely gendm, ktory vlastne predstavuje
Specificky “geneticky make-up” danej osoby.
Kazdé dieta dostava (dedi) polovicu svojho
genOmu od jedného z rodicov,
a to je dovod, preco sa gendm Casto
uvadza ako “podstata dediCnosti”.

Co si1 to chromozomy?
Chromozomy st zloZené
prevazne z DNA, a st viditelné

1. 2 3 5
iba pocas delenia bunky.
Clovek ma 46 chromozoémov,
alebo presnejSie 23 parov, .

v 2 11 7 8 9 1 11
pretoze chromozomy sa
nachadzaja v paroch: jeden par
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»ss Co mobze odhalit genetické testovanie?

Geneticky test je analyza Casti vasej DNA. Geneticky test mdZze pomoct
i g zistit, ¢i je u vas pritomnad zmena v konkrétnom géne alebo chromozome.
]9 e Dana zmena, Casto nazyvana aj mutacia, moZze ovplyvnit vSetky bunky v
s organizme, a mdZe byt prenaSana aj do budicich generacii.

Vase gény a vas lekar

Aby sa mohla vySetrit vasa DNA, najskor sa musi odobrat’ vzorka krvi alebo slin, a poslat
do laboratoria na testovanie. Laboratorium potom doda vysledky v pisomnej forme lekarovi,
ktory dany test odporucil, a ktory s vami bude tieto vysledky aj diskutovat/vysvetlovat.

Existujit tri hlavné typy chorob vznikajocich na podklade genetickych
mutacif:

= Chromozomové choroby

O chromozdomovych abnormalitich hovorime vtedy, ked méa Clovek
jeden alebo viac poSkodenych chromozémov (napr. premiestnené Casti
chromozémov, alebo chybajiicu ¢ast nejakého chromozému), alebo ked
dana osoba nema normalny pocet 46 chromozomov. Toto je napriklad pripad
jedincov s Downovym syndromom, ktori maja jednu kopiu chromozomu 21
navyse, spolu teda maja 47 chromozomov.

= Monogénové choroby

Monogénové choroby st vysledkom zmeny (muticie) v jedinom géne.
Monogénové choby st zvyCajne zavazné a zriedkavé, hoci dokopy vo svete
postihuja milliony Tudi. Charakter monogénovej choroby zavisi na funkciach,
ktoré by mal plnit' gén, ktory je mutovany. Vsetci Tudia maja dve kopie z
kazdého génu (vedecky nazov kopie génu je “alela”). Jedna alela pochadza
od otca, a ta druha od matky.

Niektoré monogénové choroby st spojené s poSkodenim iba jednej alely. To je
napriklad pripad Huntingtonovej choroby, choroby postihujice;j

Chromozomy s svalovil koordinaciu a dusevné funkcie.
dvoma alelami

rovnakého génu . . , .
° Iné monogénové choroby vzniknQi iba vtedy,

ak obe alely jedného génu si poskodené. U .
jedincov, ktori majt iba jednu poskodent alelu,

choroba nevznikne, oni muticiu iba prenasaja.

Toto je pripad cystickej fibrozy, chronicke;j

choroby postihujlicej placa a traviaci systém.

Ked je poskodena iba jedna alela, dana osoba

nie je chor4, ale je nosiCcom/prenaSacom mutacie.
Takéto osoby sa nazyvaji (zdravymi)
prenaSacmi. Pren&Saci samotni maja .
priznaky velmi zriedka, avSak ak dvaja .

prenasac¢i maja spolu dieta, je tu 25%
Sanca (riziko), Ze dieta zdedi obe mutované
kopie génu, a vznikne uriho choroba.
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=« Komplexné genetické choroby

Komplexné genetické choroby st vysledkom vzajomného pdsobenia
viacer§ych zmenenych/poskodenych génov, v kombinécii s faktormi Zivotného
prostredia a zivotného $tylu. Komplexné genetické choroby zahfnaja velmi
casté choroby ako cukrovka, vacSina druhov rakoviny, astma, alebo srdcové
choroby. Na rozdiel od monogénov{ych chordb, v tomto pripade sa na vzniku
a rozvoji komplexnych chordb podiela mnoho génov.

Hoci genetickd zloZka beznych komplexnych chorob je dolezitym bodom
genetického vyskumu, stale jej eSte rozumieme velmi malo, a testy zahinajice
komplexné genetické choroby sa preto povazuji za nepresné, anajma nedostatocne
relevantné predpovedat potencialny rozvoj nejakej z tychto chorob.

Rozne typy genetickych testov

>Diagnostické genetické testy

Diagnostické genetické testy st zamerané na diagnostiku genetickej choroby u osoby, ktora
uz ma priznaky. Vysledky tohto testu mdzu pomoct pri rozhodovani o liecbe a zvladani
zdravotnych problémov. Modzu tiez pomodct vyriesit problém diagnostickej neistoty, a
prinajmensom ujasnit danym osobam, akou chorobou vlastne trpia.

>Prediktivne genetické testy

Prediktivne genetické testy sa realizuji u osob, ktoré eSte nemaja priznaky. S zamerané na
odhalenie genetickych zmien, ktoré predstavuji pravdepodobnost / riziko vzniku choroby v
neskorSom Zivote. Tato pravdepodobnost sa moZze znacne liSit, v zavislosti od druhu testu. V
zriedkavych pripadoch mdZze geneticky test stanovit velmi vysokt pravdepodobnost rozvoja
choroby v neskorSom Zivote (napr. test na Huntingtonovu chorobu).

Vo viacsine pripadov vSak test moze poskytntt iba informéciu o riziku vzniku danej choroby
v priebehu vasho zivota, avSak nemoze byt presnym prediktorom, pretoze vonkajsie faktory
hraja popri genetike takisto vyznamni Glohu. Také druhy prediktivnych testov sa nazyvaja
genetické testy susceptibility (sklonu/ “nachylnosti™).

> Testy na prenaSaCstvo

Testy na prenasaCstvo sa pouzivajl na identifikovanie osob, ktoré ‘nestt’ mutovana alelu génu
spojeného s konkrétnou chorobou (napr. cystickou fibrozou). PrenaSaci vacSinou nemaja
ziadne priznaky choroby. Napriek tomu je tu zvySené riziko, Ze ich deti bud postihnuté.

>Farmakogenomické testy

Farmakogenomické testy sa vyuZzivaji na testovanie individualnej citlivosti na Specifickl
liecbu. Napriklad, niektori jedinci mdZzu k G€innosti liecby potrebovat vyssie davky, zatial ¢o
ini mozu vykazovat neziadlce reakcie uz na norméalne davky liekov.

Potencialne vyhody genetického testovania

- V niektorych Specifickych pripadoch, geneticky test mdze poskytnat istotu,
ak@ mate vy alebo vase dieta chorobu. Pre niektorych fudi je ukoncenie takejto
neistoty velmi doleZité.

- Geneticky test mdze pomoct stanovit diagndzu genetickej choroby, a viest
tym ku spravnej lieCbe (ak je dostupna), alebo preventivnym opatreniam (ak
st dostupné).

- Vysledky testu mozu poskytnit doleZit informéaciu pre budice tehotenstva.

Genetické testovanie zo zdravotnych dovodov /Rada Eurdpy



- KedZze genetické choroby sii ¢asto dedi¢né, informécie o vasich genetickych
danostiach mdZzu byt uZzitotné i pre dalSich ¢lenov vasej rodiny.

Obmedzenia a mozné rizika genetického testovania

- Podstlipenie genetického testu, Cakanie na vysledky, a nasledne ich
obdrzanie, modzu sposobit celt Skalu zmieSanych emocii ako stres, zkost,
Glava, alebo pocit viny. Je dolezité zvazit este pred testom jeho mozné dopady
na vas a Clenov vasej rodiny, ak obdrzite ¢i uz dobra, alebo zla spravu.

-1 ked diagndza mdze byt genetickym testovanim potvrdend, ovplyvnenie
choroby alebo jej liecba nemusia byt vzdy dostupné.

- Nie vzdy je moZné jednoznacné genetické vysvetlenie pre Specifick@ chorobu,
a to pre viacero priCin: test nemusi byt dostupny, alebo eSte vobec nebol
vyvinuty, pretoze geneticka podstata danej choroby eSte nebola odhalena.

- Pri niektorych chorobéach genetické podstata sice bola identifikovana, avSak
nie je mozné predpovedat, nakolko zavaZzne bude osoba postihnuta.

- Vysledky vaSich genetickych testov mozu vypovedat aj o genetickej
informacii ostatnych clenov vaSej biologickej rodiny - s ktorymi zdielate
niektoré genetické charakteristiky - a zvIast genetické riziko danej choroby.
Budu ostatni ¢lenovia rodiny chciet poznat tito informéciu?

- Vysledky testov mozu v zriedkavych pripadoch odhalit rodinné tajomstva
zahfnajace skutoné otcovstvo alebo adopciu.

snn Vase rozhodovanie podstupit geneticky test

Toto rozhodovanie mdZe byt zlozité. Je to vzdy vasSa osobné volba. Kazdy
sa moZe slobodne rozhodnt, ¢i podstipi genetické testovanie alebo nie, a
tiez ¢i chce byt informovany o jeho vysledkoch, alebo nie. Je preto dolezité,
aby vam bola poskytnuta velmi jasnd a kompletnd informacia, a aby vam
bolo umoznené polozit vietky otazky, ktoré v tejto stivislosti méate, aby sa tak
odstranili akékolvek vaSe pochybnosti este pred tym, ako sa rozhodnete.

Genetické testovanie u deti

Ku genetickému testovaniu maloletych sa musi vzdy pristupovat opatrne. Zvycajne sa deti
a mladistv{ testuj geneticky len v pripadoch, ked od vysledkov testu zavisia bezprostredné
preventivne alebo lieCebné zasahy. V pripadoch, Ze testovanie nie je naliechavé (napr. viskyt
chor0b, ktoré sa rozvina az v dospelosti, a zaroven ziadna liecba dovtedy nie je mozna),
testovanie sa zvycajne odklada do doby, ked jedinec je dostato¢ne stary na to, aby sam urobil
informované rozhodnutie.

Predtym ako sa rozhodnete podstapit geneticky test by ste sa mali opytat
viacero otazok:

= O chorobe:

- Co vSetko vieme o tejto chorobe?
- Je kazdy, kto ma tato chorobu, postihnuty rovnakym sposobom?
- Aky je zivot s touto chorobou?
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- Preco ja alebo moje dieta ma tGto chorobu?

- Je riziko, Ze aj dal3f ¢lenovia rodiny mdZzu mat tito chorobu?
- Existuje na tato chorobu nejaka liecba?

- Ak ano, bude pre mna dostupna?

- Kde mdZem nijst viac informécii o tejto chorobe?

= O teste:

- Existuj nejaké rizika pri podstiipeni testu? Ak ano, aké?
- Co mi povedia vysledky testu?

- Do akej miery presné buda vysledky testu?

- Je vhodné, aby test podstipili aj dals{ ¢lenovia rodiny?

- Ako dlho potrva, kim dostanem vysledky testu?

- Kto mi da vysledky testu?

- Kto kazdy bude mat pristup k vysledkom testu?

Vysledky genetickych testov su citlivé osobné iidaje tykajiice sa
vdsho “biologického siikromia”. Preto sa povaZuju za doverné.
Navyse, ludom, ktori podstupuju geneticky test, sa dorazne
odporica vyhladat podporu (genetické poradenstvo) na zaistenie
dostatocného porozumenia vyznamu a dosledkov tohto testu.

= DalSie dolezité otazky:

- Buda mat' vysledky testu nejaké konsekvencie i pre ostatnych ¢lenov mojej
rodiny?

- Ak ano, mal/a by som to testovanie eSte vopred s nimi prediskutovat?

- Aky mozu mat vysledky emocionalny vplyv na mna a moju rodinu?

- Komu by som mal/a povedat o v{sledkoch svojho testu?

- Dostanem pisomn informéciu o tom, o com sme diskutovali?

- Kto mi pomdzZze vysvetlit vysledky mojim detom a/alebo dal$fm pribuznym,
ak by si to zelali?

- Som tieto vysledky povinny sprostredkovat dal§im osobam? Ak ano, komu?

- Existuja nejaké podporné aktivity alebo pacientske organizacie, ktoré
budem moct kontaktovat?

- S akymi dal§fmi zdravotnymi $pecialistami by som sa mal/a skontaktovat?

snm Genetické testovanie v zmysle "priameho predaja zakaznikovi"

V poslednych rokoch sa zvySuje pocet reklam na genetické testovanie, ktoré je
pontkané/predavané cez internet roznymi spolocnostami mimo zauzivaného
zdravotného systému.

Co sii to za spolocnosti?

Je pravdou, Zze mnoho zo spolo¢nosti pontikajicich tieto testy vas nechajl
naklpit cez internet rovnakym spOsobom, akym nakupujete knihy alebo
CD-c¢ka. Viacsina tychto spolocnosti propaguje a ponika sluzby genetického
testovania Casto bez akejkolvek G€asti odbornikov v oblasti zdravotnictva.
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Aké moZu byt dané testy?
Testy predavané tymito
spolotnostami mozu
zahtnat niektoré zo
spolahlivo overenych
(validovanych)
testov, ktoré vam

modze ponlknut i vas

lekar, avSak Casto je
ponukanych omnoho

viac testov, ktoré
overené neboli, alebo si
odbornikmi povaZzované
za nevhodné na pontkanie
verejnosti. VacSina spoloCnosti
predava geneticke testy, ktoré by mali

stanovit' vase riziko rozvoja niektorych

beznych komplexnych genetickych chordb (vid vyssie).

Veci, ktoré by ste mali vediet o genetickych testoch predavanych priamo
konzumentom:

= Mnoho genetickych testov predavanych priamo konzumentom sa nepovazuje
v momentalnom zdravotnom systéme za platné. To znamen4, Ze ich kvalita a
funk¢nost nebola potvrdena. Viacsina testov nie je schopna predpovedat, ¢i sa
u vas skutocne rozvinie dana choroba alebo do akej miery bude zavazna. Ako
mnoZzstvo roznych faktorov, a vaSe gény iba Ciastocne ovplyviuji riziko, Ze
sa u vas tieto choroby rozvina. DalSie faktory, ako vaSe predoslé choroby, vas
zivotny Styl, a vaSe prostredie, v ktorom Zijete, hraja takisto vyznamna Glohu.

= Objednat’si geneticky test nie je to isté ako objednat si nejakt knihu. Je vzdy
dolezité najskor zhodnotit mozné nasledky pre vas a vasu rodinu, a to eSte
vopred, pred obdrzanim vysledkov testu.

= Genetické testovanie deti je vzdy zvazované s velkou opatrnostou (vid odsek
Genetické testovanie deti). Dorazne sa odpori¢a nevykonavat genetické
testovanie deti mimo zdkonného zdravotného systému.

= Mnoho spolo¢nosti posobi bez zdravotného dohladu a bez priameho vztahu
pacient-lekar. Porozpravajte sa s vasim lekarom, €i tento test je vam schopny
podat uzito¢ni informéciu o vasom zdravi. Uistite sa, Ze rozumiete vihodam
1 obmedzeniam eSte predym, ako test kapite.

=« Opytajte sa, ¢o sa stane s vaSou vzorkou, a ako bude zabezpeCena
ochrana Gidajov o vasej vzorke a aj o dalsich informaciach. Opj¥tajte sa, Ci
tieto informéacie budl zdielané inymi spolo¢nostami alebo v§yskumnymi
organizaciami.
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= Ak ste si objednali geneticky test priamo predavany zakaznikovi, prejednajte
to s va$im doktorom eSte predtym, ako urobite rozhodnutia tykajice sa vasho
zdravia.

Viac informacii o genetickom testovani:
=« http://www.eurogentest.org/patient/

EuroGentest vyvinul sériu letdkov-broZzar za G¢elom poskytnutia vSeobecnej informacie pre
pacientov a rodiny o genetike and genetickom testovani.

= http://www.orpha.net/

Orphanet poskytuje databazy o zriedkavych chorobach, o liekoch na tieto choroby ("orphan
drugs"), o expertnych centrach, diagnostickych testoch, pacientskych organizaciach...
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O ¢om je tento dokument?

Cielom tohto informa¢ného dokumentu je poskytnat vSeobecni objektivnu informéciu o
genetickych testoch, o ich povahe, a potenciadlnych dopadoch ich vysledkov. Oboznamuje s
rozli¢cnymi typmi dostupnych testov, s ich pouzitim na poli mediciny, a s rozsahmi i obmedzeniami
vyznamu informaécie, ktora z tychto testov rezultuje.
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