Screening dédi¢nych chorob

Geneticky screeening je dnes soucasti program( zdravotnické péce. Pavodné 3lo o identifikaci novorozencl s
geneticky podminénou chorobou, kterd je |éCitelnd v pripadé v€asné diagndézy, napr. PKU. Hlavni Ulohou
genetického screeningu je zlepsit zdravi spolecnosti.

Screeningové programy u hovorozencu

2 Podrobnéjsi informace naleznete na strance Novorozenecky screening.
Principy adekvatniho screening-testu:

= chorobny stav musi byt nejen jednoznac¢né definovany, ale i 1é¢itelny a jeho incidence ve sledované populaci
musi byt vyznamna

samo vySetreni se musi dat udélat rychle a nenaro¢né na velkém mnozstvi vzorkd

test ma mit mélo falesné pozitivnich vysledkd a podle moznosti nulovou faleSnou negativitu

dokonceni diagnostiky a zacatek 1é¢by musi byt dobre zorganizované a promptni

pokud tyto podminky nejsou dodrzeny, nastanou komplikace

Screening heterozygotu

Podminky umoznéni screening-testu:

= vyrazny vyskyt choroby ve specifické populacni skupiné
= dostupnost testu vhodného pro masovy screening

= moznost prenatalni diagnostiky

= tato kritéria splfuji ndsledujici choroby:

1. Tay-Sachsova choroba

= ¢asto se vyskytuje u Zidd rodu Askenazi

= jde o jednu z vicerych odliSnych forem familidrni amaurotické idiotie (amauroticky = nejasny)

= enzymova porucha pfi této chorobé je vyznamna deficience hexozaminidasy A (hex A), a to v Siroké Skale
tkani; Ulohou hex A je odstépit N-acetyl-galaktozaminovy zbytek od polysacharidového retézce gangliosidové
molekuly. V pripadé jeho nedostatku se gangliosid hromadi, hlavné v mozkové tkani

= heterozygoty lze detekovat screeningovym vysetfenim krevnich vzork( na hexozaminiddzovou aktivitu

= choroba se d& detekovat biochemickou analyzou kultivovanych amniocyt(

2. Srpkovita anémie
= manifestuje se prakticky vylu¢né u ¢ernochd
= molekuldrnim podkladem je abnormalni hemoglobin - HbS
= jde o tézkou hemolytickou chorobu s charakteristickym sklonem ¢ervenych krvinek na ocividné abnormaini
formu v prostredi se snizenym parcidlnim tlakem kysliku
= klinicky obraz: anémie, ikterus a ,krize“, obstrukce cév a bolestivé infarkty rdznych orgadnd (kosti, slezina,
plice)
3. Thalasemie

= heterogenni skupina poruch tvorby retézce HbA
= zpUsobeny poskozenymi geny pro hemoglobin, event. delecemi

Screening a-fetoproteinu v séru matek (MSAFP)

= moznost detekce rozstépovych vad, event. upozornéni na DownGv syndrom plodu

Odkazy
Souvisejici ¢clanky
= |ndikace chromosomadlniho vysetreni
= Dédi¢né poruchy metabolizmu aminokyselin

= Novorozenecky screening
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