Geneticka konzultace

Geneticka konzultace je nepostradatelnou soucasti klinicko-genetické praxe. Lékarska genetika zaméruje svou
péci nejen na pacienta, ale i na celou jeho rodinu

Hlavnim ukolem genetické konzultace je:

poskytnout pacientovi véechny dulezité informace k jeho chorobé
vysvétlit vysledky dosud provedenych testt

rozebrat s nim mozné priciny jeho choroby, moznosti l1é¢by
stanovit rizika opakovani této choroby u jeho potomk

navrhnout opatfreni, kterd by toto riziko zmensila

Genetika neni zcela jednoduchd zalezitost, proto peclivé a srozumitelné vysvétleni potrebnych informaci
pacientovi je v tomto pripadé extrémné dllezité.

Genetickd konzultace ma 3 ¢asti:
Stanoveni diagnézy

= OA probanda, studium zdravotnich zdznam0 a vysledkd dosavadnich vysetreni
= RA obou vétvi rodiny, klinicko-diagnostické vysetreni probanda, eventualné i dalsich ¢lent rodiny
= cilena laboratorni vysetfeni - cytogeneticka vysetreni a DNA analyza

Informace pacienta o podstaté postizeni

= srozumitelné vysvétleni podstaty postizeni, jeho klinické prognézy a moznych komplikaci
= informace o moznostech prevence a lécby a o vySetrenich, kterd mohou hrozici komplikace v¢as odhalit

Progndza a preventivni opatreni

= na zavér konzultace, sezndmeni pacienta s rizikem postiZzeni jeho nebo dalsich ¢lend rodiny s moznostmi
prevence

= nedirektivni vedeni této ¢asti - konzultant sdéluje fakta neutralnim zplsobem a proband sam musi zvazit
rozhodnuti o rodicovstvi

= povinnosti konzultanta je pomoci konzultovanym jejich volbu realizovat

= tento proces nelze uspéchat - rodina musi mit ¢as vyrovnat se s novou skutecnosti

= nazor rodiny musi byt za kazdych okolnosti akceptovén

Stanoveni genetické prognézy vychdzi ze
a) znamého typu dédi¢nosti

= McKusicklv katalog mendelovské dédi¢nosti u ¢lovéka - uvadi témér 6000 monogenné dédi¢nych znakd
= pri stanoveni progndzy se opirdme o ovérenou klinickou diagnézu, priikaz chromosomalni aberace
eventuelné o vysledky DNA analyzy

b) genealogického vysSetreni

= stanoveni typu dédi¢nosti v rodiné s vice postizenymi ¢leny, zhodnocenim stépnych pomérd zjisténych
genealogickym vysSetienim

c) empirického rizika

= pravdépodobnost opakovani, zjisténd studiem souboru rodin s urlitym postizenim
= uplatiuji se u polygenné dédiénych znakt a znakd heterogenné podminénych

Akceptabilita genetického rizika

Vysi genetického rizika hodnotime jako: nezvysenou, nizkou, stfedni nebo vysokou

= nezvysené riziko: i pfi vylouceni prenosu viohy v rodiné nem@zeme zcela zanedbat moznost postiZzeni, napr.
zplsobené novou mutaci

= nizké riziko: do 10%

= stredni riziko: mezi 10-20%

= vysoké riziko: nad 20%
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Subjektivni vnimani rizika je ovlivnéno nejen jeho vysi, ale i zdvaznosti dédi¢ného postizeni, moznostmi
prevence a léCby, socioekonomickymi podminkami ale i ndbozenskym presvédcenim

Za nejzavaznéjsi postizeni je nutno povazovat tézkd invalidisujici postizeni bez moznosti kauzalni terapie - pr.
Duchenova myopatie (prenatalni diagnostika umoziuje rodiné pldnovat rodi¢ovstvi bez hrlizy z narozeni tézce
postizeného ditéte).

Riziko velmi zdvaznych postiZeni neslucitelnych se zivotem akceptuje rodina snaze - pf. Patativ syndrom. S
pokrokem mediciny je pro rodiny akceptovatelné riziko vad, které drive jedince vyrazovaly ze spolecnosti - 25%
riziko PKU s relativné tdspésnou lécbou postizenych déti dietou nebo 50% riziko polydaktylie s
moznostichirurgické upravy

Je tfeba tolerovat i stanovisko véricich, kteri se fidi zdsadou ochrany pocatého Zivota bez ohledu na vysi rizika
a charakter mozného postizeni!



