Genetické poradenstvi

Jednd se o konzultaci s odbornikem v oboru genetiky, napr. pro obavu o pripadnou genetickou zatéz svych
potomk(l. U¢elem je poskytnout pacientovi (probandovi) véechny ddleZité informace k jeho chorobé, vysvétlit
vysledky dosud provedenych testl, rozebrat s nim mozné pri€iny jeho choroby, moznosti lécby, ale hlavné
stanovit rizika opakovani této choroby u potomku, pfipadné navrhnout opatreni, kterd by toto riziko
zmensila. Ke véem genetickym vysSetrenim a pripadnym zékroklm je nutny souhlas pacienta.

Zakladni metodou je genealogické vysetreni s rozborem rodinné anamnézy s dlirazem na nasledujici:

Veék, pohlavi a zdravotni stav pribuznych probanda.

U zemrelych jedincl pri¢ina smrti.

Zda neni néktery z pribuznych tzv. "nevlastni".

U néddorovych onemocnéni blizsi urCeni choroby (napf. zda se jedna o rakovinu prsu, prostaty atd.).

Jedné-li se o genetickou konzultaci u téhotné Zeny, jsou dllezité nejen informace o jeji rodiné, ale i o rodiné otce
ditéte. Nékdy je potreba jesté vyzadat dokumentaci od praktického ¢i odborného Iékare.

Po prvotnim zhodnoceni situace genetik mdéze indikovat specializovana vysetfeni (vysetreni karyotypu - viz
Indikace chromosomalniho vySetreni, molekuldrné-geneticka vysSetreni).

Pri vypoctu konkrétniho rizika genetik vychazi ze zndmych typt dédi¢nosti (u monogennich onemocnéni) nebo z
modifikovaného populac¢niho rizika a r@iznych studii (u polygennich ¢&i multifaktoridlnich onemocnéni).

Konzultant podava informace zdsadné nedirektivné, veskerd rozhodnuti (napriklad rozhodnuti o umélém ukonceni

téhotenstvi v pripadé zjisténi zdvazné vyvojové vady plodu) jsou zcela dobrovolnd a klinicky genetik ma pouze
poskytnout dostatek informaci pro pacientovo svobodné rozhodnuti.
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