Klinicka genetika

Klinicka neboli IékaFska genetika tvori samostatny |ékarsky obor. Vychazi z poznatk( obecné a experimentalni
genetiky, které vyuziva na zkoumani vlivu genetickych a vnéjsich faktor na vznik rlznych lidskych chorob a vad.
Dédi¢né choroby a vrozené vyvojové vady postihuji vSechny orgdnové systémy, proto se s témito skupinami chorob
setkava drtiva vétsina lékarskych obord. Je to vSak pravé klinickd genetika, kdo hraje Ustredni roli v pristupu k
témto skupinam diagnéz. Pfesné stanoveni diagnézy pomoci cytogenetického ¢i molekuldrné-genetického
vySetreni, stanoveni rizika opakovani této patologie a mozné preventivni pristupy - to jsou hlavni Ukoly klinické
genetiky.

Genetickda konzultace je nepostradatelnou soucasti klinicko-genetické praxe. U¢elem je poskytnout pacientovi
vSechny dllezité informace k jeho chorobé, vysvétlit vysledky dosud provedenych testd, rozebrat s nim mozné
pric¢iny jeho choroby, moznosti 1é¢by, ale hlavné stanovit rizika opakovani této choroby u jeho potomkd, pripadné
navrhnout opatreni, kterd by toto riziko zmensila. Genetika nenf zcela jednoducha zalezitost - proto peclivé a
srozumitelné vysvétleni potrebnych informaci pacientovi je v tomto pripadé extrémné dllezité.

Zakladni metodou klinické genetiky z(stadva genealogické vysetreni s rozborem rodinné anamnézy. Po zakladnim
posouzeni pripadu mohou byt indikovany dalsi vySetieni (vySetrfeni karyotypu - viz Indikace chromosomalniho
vysSetieni, molekularné-geneticka vysetreni).

DUlezité je zminit, Ze klinicka genetika je striktné nedirektivni obor. Veskera rozhodnuti (napriklad rozhodnuti o
umeélém ukonceni téhotenstvi v pripadé zjisténi zdvazné vyvojové vady plodu) jsou zcela dobrovolna a klinicky
genetik mé pouze poskytnout dostatek informaci pro pacientovo svobodné rozhodnuti. Rozhodné by pacienta
nemél k zadnému rozhodnuti nutit.

Ukoly klinické genetiky
Prevence

| pres nékteré pokroky v genové terapii, neni prozatim mozné geneticky podminéné choroby bézné |écit kauzalnim
genetického rizika rlznych vad nebo chorob. Zjistuji se i rizika pripadnych vnéjsich faktord, které by mohly mit na
genetickou informaci vliv (rizika pracovniho prostredi apod.). V rdmci prevence vrozenych vad je dllezita i
spoluprace s dalSimi obory. Na zdkladé zjisténych fakt je hleddno optimdlni reSeni situace.

V pripadé vrozenych vyvojovych vad je dobrou prevenci planované rodicovstvi. Profylaktické podavani kyseliny
listové muUze plsobit preventivné u vrozenych vad neuralini trubice.

Diagnostika

Ukolem diagnostiky je odhalit vrozené vyvojové vady nebo geneticky podmin&né choroby a pfesné je zafadit.
Prenatdlni diagnostika se tyka vysSetreni jesté nenarozeného jedince. Naopak postnatalni diagnostika se tyka
jedinct jiz narozenych. Existuji riizna vysetreni biochemickd, cytogenetickd, molekularné genetickd ¢i zobrazovaci,
na zdkladé kterych je mozné vady ¢i choroby diagnostikovat. VySetfuje se i nosi¢stvi urcitych chorob, kdy jedinec
sam chorobou postizen neni, ovsem mUze tento dédi¢ny predpoklad predat svym potomkam. Rlzné vady, choroby
¢i syndromy nemusi jako prvni diagnostikovat genetik (byvé to tfeba pediatr Ci internista), ovSem casto je pro
potvrzeni diagnézy pozadovano i genetické vysetreni.

Casné prenataini diagnostika vrozené vyvojové vady méa rovnéz velky terapeuticky pfinos. A¢koliv jen minimum
stavl Ize dneska resit jiz prenatalné, potom intenzivni a cilena perinatalni terapie byt rozhodujici pro preziti ¢i
budouci Zivot ditéte s vrozenou vadou.

Lécba vad a chorob

Léc¢ba geneticky podminénych chorob na Urovni molekuldrni (tedy na Grovni DNA &i RNA) je stéle ve stadiu vyvoje.
Proto i dnes jde stdle jen o péli symptomatickou, kdy se snazime omezit projevy choroby, aniz bychom Iécili jeji
pFi¢inu (kterou je mutace v DNA). Vlastni symptomatickd Ié¢ba je jiz Ukolem specializovanych obor(l. Radu
strukturalnich vrozenych vad je mozné resit chirurgicky, rozhodujici je leckdy ¢asna diagnéza (napriklad u
vrozenych vad srdce). Mimo chirurgie se pfi 1éCbé uplatiuji i obory dalsi, Ffadu metabolickych chorob je mozné
velmi dobre kompenzovat specialni dietou apod.

Registrace a monitorovani
Vyskyt vrozenych vyvojovych vad je v Ceské republice, podobné jako ve vét$iné vyspélych zemi, registrovan za

Ucelem lepsiho povédomi o stavu populace a Uspésnosti prenatalni diagnostiky, stejné jako za Ucelem objevu
novych faktord vzniku téchto vad.

Spektrum pripadi


https://www.wikiskripta.eu/w/Vrozen%C3%A9_v%C3%BDvojov%C3%A9_vady
https://www.wikiskripta.eu/w/Genealogie
https://www.wikiskripta.eu/w/Rodinn%C3%A1_anamn%C3%A9za
https://www.wikiskripta.eu/w/Lidsk%C3%BD_karyotyp
https://www.wikiskripta.eu/w/Indikace_chromozom%C3%A1ln%C3%ADho_vy%C5%A1et%C5%99en%C3%AD
https://www.wikiskripta.eu/w/Genov%C3%A1_terapie
https://www.wikiskripta.eu/w/Kyselina_listov%C3%A1
https://www.wikiskripta.eu/w/Prenat%C3%A1ln%C3%AD_diagnostika
https://www.wikiskripta.eu/w/DNA_(nukleov%C3%A1_kyselina)
https://www.wikiskripta.eu/w/RNA
https://www.wikiskripta.eu/w/Mutace
https://www.wikiskripta.eu/w/Vrozen%C3%A9_srde%C4%8Dn%C3%AD_vady
https://www.wikiskripta.eu/w/D%C4%9Bdi%C4%8Dn%C3%A9_metabolick%C3%A9_poruchy

Klinickd genetika resi celou radu pripadl a riznych diagndz. Nékteré skupiny se vSak preci jen resi ¢astéji. Jsou to
predevsim tyto pripady:

= Novorozenci a déti s podezfenim na vrozené vyvojové vady.
= Déti ¢i dospivajici s psychiatrickym nalezem, budicim podezreni na chromosomalni ¢i jinou genetickou etiologii

(vrozené metabolické poruchy).

= Déti a dospivajici s poruchou rlstu, ¢i s poruchou sexualniho vyvoje.
= Déti i dospéli s podezienim na geneticky podminéné choroby (napfiklad podezreni na trombofilni mutace ¢i

cystickou fibrézu).

Osoby s rodinnou anamnézou Castého vyskytu nddorového onemocnéni v mladsim véku, u kterych je
podezreni na rodinny vyskyt geneticky podminéného nadorového syndromu.

Osoby ¢i pary, trpici sterilitou (dlouhodobé nelspésna snaha o koncepci) nebo reprodukénimi ztratami
(opakované potracent).

Pary prichazejici na prekoncepéni poradu, napriklad z divodu vyskytu vrozené vady ¢i geneticky podminéné
choroby v rodinné anamnéze.

Téhotné Zeny, u kterych screeningové vysetreni (biochemické ¢&i ultrazvukové) upozornilo na zvysené riziko
vrozené vyvojové vady, nebo u kterych je toto riziko zvysené z dlvodu véku (obecné nad 35 let).

Spoluprace

Klinickd genetika diky svému postaveni spolupracuje témér se viemi lékarskymi a dignostickymi obory. Presto Ize
najit nékolik obor({, u kterych je spoluprace nej¢astéjsi.

Cytogenetické laboratore a molekularné-genetické laboratore.

Gynekologie a porodnictvi (v€etné FetdIni mediciny a Ultrazvukové diagnostiky).
Pediatrie a neonatologie.

Klinickd biochemie.

Onkologie.

Neurologie a psychiatrie.

Plastickd chirurgie.
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Prenatalni diagnostika

Indikace k vySetreni karyotypu
Vrozené vyvojové vady
Hereditarni nddorové syndromy
Dédi¢né metabolické poruchy
Chromosomalni aberace
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