Cile a ukoly lékarské genetiky

Zakladnim rysem lékarské genetiky je jeji preventivni zaméreni. Vychdazi z poznatk( obecné a experimentalni
genetiky a vlastnimi metodami analyzuje etiologicky podil genetickych a vnéjsich faktor( pfi vzniku nemoci a vad.
Principy lékarské genetiky se uplatnuji ve vSech oborech mediciny a jeji vyznam se bude zvysovat. Zabyva se
posuzovanim genetického rizika, prevenci, diagnostikou a v nékterych pripadech i Ié¢bou geneticky podminénych
nemoci a vrozenych vyvojovych vad.

Lékarska genetika je schopna vyclenit z populace rizikové osoby, rodiny a rody a umoznit jim v Siroké
interdisciplindrni spolupraci efektivni preventivni i diagnostickou péci. Péce zacind jiz prekoncepcné, intenzivni je
v obdobi prenatalnim a pokracuje u narozenych déti a posléze i u dospélych. Jednotlivé faze se nedaji vzdy
oddélit, protoze na sebe navazuji a Uzce spolu souviseji.

Ukoly lékaFské genetiky
Prevence

| pres nékteré pokroky v genové terapii, neni prozatim mozné geneticky podminéné choroby bézné |écit kauzalnim
zplUsobem. Proto je prevence stale nejdllezitéjSim Ukolem lékarské genetiky. Prevence souvisi se zjistovanim
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 dal$imi obory. Na zdkladé zjisténych faktd je hledano optimalini reseni situace. V pripadé vrozenych
vyvojovych vad je dobrou prevenci planované rodic¢ovstvi. Profylaktické podavani kyseliny listové mlze plsobit
preventivné u vrozenych vad neurdlni trubice.

Diagnostika

Ukolem diagnostiky je odhalit vrozené vyvojové vady nebo geneticky podmin&né choroby a pfesné je zafadit.
Prenatalni diagnostika se tyka vysetreni jesté nenarozeného jedince. Naopak postnatdini diagnostika se tykd
jedinctl jiz narozenych. Existuji rlizna vysetreni biochemicka, cytogeneticka, molekularné geneticka ¢i zobrazovaci,
na zdkladé kterych je mozné vady c¢i choroby diagnostikovat. VySetruje se i nosi¢stvi urcitych chorob, kdy jedinec
sdm chorobou postiZzen neni, ovsem mUize tento dédi¢ny predpoklad predat svym potomkdam.

RUzné vady, choroby ¢i syndromy nemusi jako prvni diagnostikovat genetik (byva to tfeba pediatr ¢i internista),
ovéem ¢&asto je pro potvrzeni diagnézy pozadovano i genetické vysetfeni. Casna prenatalni diagnostika vrozené
vyvojové vady ma rovnéz velky terapeuticky prinos. A¢koliv jen minimum stavd Ize dneska resit jiz prenatainég,
potom intenzivni a cilena perinatalni terapie mdze byt rozhodujici pro preziti ¢i budouci Zivot ditéte s vrozenou
vadou.

Lécba vad a chorob

Lécba geneticky podminénych chorob na Urovni molekularni (tedy na Urovni DNA ¢i RNA) je stale ve stadiu vyvoje.
Proto i dnes jde stdle jen o péli symptomatickou, kdy se snazime omezit projevy choroby, aniz bychom Ié&cili jeji
pri¢inu (kterou je mutace v DNA). Vlastni symptomaticka Iéc¢ba je jiz Gkolem specializovanych obor(.

Radu strukturalnich vrozenych vad je mozné fesit chirurgicky, rozhoduijici je leckdy ¢asnéa diagnéza (naptiklad u
vrozenych vad srdce). Mimo chirurgie se pfi 1éCbé uplathuji 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.
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