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Genetika jako specializovanl

KI i ni ck 8 genetlk
speci all zace ab
Kompl exn? p®|2 0

a dos8hl a pos
T'vaj2c2 se di
paclienty s d

UmogRuj e z8
stimul uj e Vv
preventi vn?

l'adn? pohled na m
voj novlich diagno
h

K
I
C opat Sen? a tera



bl oha geneti ky v

Viznam geneti ky pro praxi vge

Hl avin?2zm
d

spektem klini ck® gen
I ndil Vv i |l n?2 ho

a
us paci enta, al e
Zevrubns Il nn8 anamn®za | e

rod
anallze jak®hokol iv onemocnlin
se jedn8 o geneticky podm2nDiDn



bl oha geneti ky v

Di scipl 2ny geneti ky:
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OMIME Online Mendelian Inheritance in Man® v oy 4
An Online Catalog of Human Genes and Genetic hg%?%i’i,.*
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VUBEC BYcH SE NEZLOBIL KDYBY SEM VIRHUA POLICIE
A NYHLASILA SE NUCENA SPRANA NAD NASIMA FINANCEM( .
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Zdravotn?2ci vgdy mBDli sna
posti genlch jedincT preve
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vytvoSenzm patol ogli ck®ho
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Pri m8rn?2 prevenece

Me z | hl avn?2 metody pri mS8r
pl 8novan® rodi | ovpttivihg |l m2e
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7 Vrozené vyvojoveé vady
Vrozeneé Informaéni portal o vrozenych vadach a jejich vyskytu v CR

vady

" Hlavni ™ Autofi ™ O strankach ™ Odkazy ™ Spoluprace

m Hlavni - Program primarni prevence Partnerské stranky

s Zakladni informace

”~
e Program primarni prevence l / IZIS

| |
m Historie a soucasnost o v =

= Ctvnletni data Obecne informace Informacni materlaly Dokumenty a odkazy
| |

Sledované vad Poslani projektu Alkohol a téhotenstvi m Seznam genetickych
Informace pro uditele Genetické poradenstvi pracovist

Conetika obecné Autorsky kolektiv Infekce v tEhotenstvi m Dokumenty ke staZeni
| | v s ~

taaial et = 5 Tonta b o m Informacni broZurky o
= Infornacni letaky Podpoite nas odkazem Koufeni a téhotenstvi

Léky v téhotenstvi genetice

m Primarni prevence
= Informaéni materialy

Vitejte na strankach projektu Primarni prevence vrozenych vyvojovych vad. Nektera z rizik
IVE téchto vad jsou totiz do jisté miry ovlivnitelna a da se jim dobfe predchazet. Ma proto smysl se

touto problemtikou podrobnéji zabyvat. V této ¢asti stranek obecné najdete fadu textu a dalSich
s Zakladni informace materiald, které informuji o moZnostech prevence vrozenych vyvojovych vad. V pripadé potieby

muzete uvedené autory projektu samoziejmé kontaktovat
Percentilové tabulky

= Hypotrofie

Clanky a prezentace

s Prezentace

n Vybraneé publikace
s Clanky a zajimavosti

X\
g e

-

? Stayyes®

Primarni prevenci vrozenych vyvojovych vad je takeé vénovan program Mysli na mne v¢as.

. I‘{. Program byl vytvofen za finanéni podpory Ministerstva zdravotnictvi CR v ramci dotacniho
programu NPZ PPZ 10032 s nazvem - Mysli na mne v€as, hlavni fesitel Statni zdravotni dstav.

Na realizaci programu jsme se Statnim zdravotnim Ustavem spolupracovali a navrhli jsme

odborné texty - letak a plakéat - uréeny do ambulanci terénnich gynekologd a praktickych
|éakard pro déti a dorost.

£ spiLET HEE.

Eur::cat
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B & .. diive, ney de nanodim

vice ne2 3 % déti se v CR roéné narodi s odchylkou, kierd vznikla v prabéhu
nitrodéloiniho Zivota
mie sa jednat o malou nepravideinost, nebo o zavainou, Zvol ditéte omezujici

poruchu
pfiginy vzniku jsou oviivniteing | neoviivnitsing

* 30 % vrozenych vad je podminéno déditné
* 10 % vrozenych vad je zpusobeno znamymi pricinami 2zevniho prostfed|
* 60 % vrozenych vad je zplsobeno dalsiml pficinami

pravdépodobnost vaniku vrozené vady zvydu)i takzvané rizikové faktory
nékteré rizikové faktory se tykaji Zivotospravy budouci matky (patfi sem
nedostatek & nadbytek nékterych minerdll a vitamin ve stravé, uZivani naé-
kierych lak(, koufeni, stres, infekénl choroby a dalsi pficiny pisobici v dobé
pled poletim a bé&hem téhotenstvi)

mﬂ/immac’a.t, :f-"' "y
J&wncjunma&m - _ /

:mfdinamoéad, -

-}'!AJZ'; /.?’/fl:u?,, 2 :; 218 P ocnels

e G OYLGALLS 49 myu“,

Aisad sn ;l;j»( oulivsil

.8 u(f«'/n; A0 s ols,

o g8 mmegors seelilesd

o> -/ra.l(i)u:? doé mmaleialod

X fyft}l..f.’u/a u-)' /j'.'ﬁ'z/!',‘-l."!‘fzis'; /I.; /ﬂ_-':':_c['i

G L8PS ;;:.'f'rr.-(?zi/'.lgl};{;;xu u.c/'(,rr.?'i

Vice informaci na www.szu.cz, projekt "Mysh ma mne véas”
www. yrozene-vady, cz/primarni-prevence
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Narozen) zoraveno dittie o najrasr T okamicam v 2voké rodidu. Je vidy sposens S olekavanim
nadéji ake | 5 obx S obavam z 0 % A8 na svit prnese odchylky. kera vaniine v dusiediu
SHNCrMAINING vyvoje v manting 1&le od oplozen) &2 k portdy, & KSDU NAZyvEme Wwozenou

Vacoy

V SOuUChanosh e & 1( VIO EnyCh v U 081 Z0USODEN0 Jeviami DOCIr

& jejich negatvnimu vivu 28 tedy pfadchazet Plaviinou Sast 2 nich ¢

mace alkoholy, kouren! a pne skodiviny

sove) nebo jepc
Shotng Zeny a jepch elba (leky

’ s vrozanych vad @ podminéno dédiing - pou ziskand od jednoho nebo obou roditu
Existuy vEak ruzné typy déaiCnost! vrozenych vad a onemocnéni, 10 aie neznamend. 2¢ so vidy
narodi postiZens dité O moknych rizicich jo vhodné se poradit & itkafem (genetikern)

phoiiané 60 wrozenych vad zustavayl stale neznamée pfidiny a ty jsou neoviivnitaing ale
primami prevenc ize | nékderym 1émto pfipadum Ceiit. Neoviivnitelna riziks bere na sebe Clovek
okamdiikern zropeni

0 maximaini smilen) rzika vaniy vrozand vyvolove vady nebo genatickaho oneamocnéni u plodu

joitd pled vzrikom této odchylky v tdhotenstyi usihye tzv. primami prevence wrozenych vyvojovych

vad, Mezi metody primami prevence path: omexeni Skodiivych (v mutagennich teratogennich

vyvolavajicich oochytu) & infektnich viwu na budouct matku, respektve rodde, planované rod

Covstvi (VZajemma NEOrmMace 0 Iaravotnm stavy panneryu & vyskytu vrazenych vad G g8aitnych

onamocnéns ¥ rodndch) 16Cha a uprava medikace (eku) u 280 5 chronickym onemocnénim
uteni vhodnaho terminu koncepce (polett) vzhiedem k upravé pracowniho prostfedi a zdra
Ho Stavu pannery. podetll v optimainim véku aj

)& velmy OUeZRé. aby Dudouct rodile Znah Molné rnakove rakiory. Keré mohou 2vysSovat nziko
vrozené vady V urtitych pfipagech je me 0 DO odstirand. Primami ¢

nemul K vIoZend vady Zab yCh vad existuie wedia mol
proveten: ruz N2y sGreeny L ), URraxvukovych vysetfeni a pfipacne | Cilené pr

tain r o 3 Poradie se v2dy se svym odetfujicim gynekologem
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mognostech prim8rn2.pr.evence. - Vvroze
podobD.

HI avn?2 m c2|l em projektu |Je Jednak v
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1) | ndil kace pro prenat S8l n

f)rodi nn8 anamn®za dhRdI,| n®
kter® | ze diagnosti kovat
potvrdit biochemickIm ne
geneticklim vyget Sen?2 m.

VDt gina tNDchto chorob ]
monogenn?2 mi defekty (pos
genu), a tedy maj? ri1z1Kk
(opNtovn®ho viskytu) 25
kategori e spadaj ? tedy I
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2) Screeningov® testy

c) screeni ngov lekonemscky mu s 2
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3) Screeningov® progr amy

c)bi ochemickl screening ||
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b) Kombi novan screeni ng

AVdevades8tlch | etech byl
kombi nuj2c?2 hleditlkouyPK
pross8knut? z®igrutchalv? (= NT

translucence) ploduv 11i1 3+ 6. t 1 dnu
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Il dent 1 f 1 kovat Zhruba 75 %
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5%.
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