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Vr o z vada$§

en8sl|l padb& projev abnor ms8l
pochodT, kter ® npoehnoeut ibcl kil
negenetnebokd oni2 mi. faktory

Ty faktory zabaRBjuh8pl e B
kpogkozent?2k S8vnb?w g E B T

Vr ozeng§8 nviakdday ssea ma |neeju?pnua
odstranfn?2 nebo kompenzac
mogn®) jednor8zov®, opako
procedury (operace, substituce, rehabilitace).



Mnoho vrozenlchkkpohel|lwimi pTsob
geneticklch a z(etvenr2actho gfeankyt)o rnTa
mul ti faktori 8l n?2 dBfDdi | nost |

Viozen® vadyi mohowmehdn@toho| pt nG
klinicky neviznamn® | i z8vagn

Vrozen®v vaayl asnosti v Lesk®
zhrubau3i 4% narozenlch dnpt 2.
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% ev raojz em | ¢t & ad
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nN® a Jejilch negat.|

pSedch8zet .
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2)) irGitra nta2keni oriers

3)nedost at ek
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(| ®ky) ;

givotnz styl rodil

l 1 viny);
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PSibligmwhDo3éntch vad je podma?2
(] sou z2skan® od Jednoho nebc
vgak rTzn® typy dbDdi |l nosti vr
onemocniNn2, to vgak neznamen &
postigen® d2thR. O mognlch ri z
sl ®kaSem (geneti kem).

UpSibligwhNob®&8nbPch vad zTst 8va
PS2|liny a ta jsou neovlivnite
i nhRkterTm tNmto pS2padTm | el



| . Pl oha geneti kK

Genetika jako specializovanl

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

a dos8hl a pos
Tvaj2c2 se di
pacienty s d

UmogRuj e z8
stimuluje v
preventivn?

|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

em kl i nick® gen

HI avn2m t
d O pacienta, ale

I ndi vi

Zevrubng8 rodinng8 anamn®za | e
anallze jak®hokoliv onemocnlin
se jedn8 o geneticky podm2nDn



bl oha geneti ky v

Di sci pl 2ny geneti ky:
Li dsk8 genetika se zablvg var

Klinick8 genetika je soustSed
afekc2 viznamnich pro praktic

Hl av n ? specli ali zal n?2 obl ast |

Cytogenetika,

mol ekul 8rn2 geneti ka,
genomika,

popul aln?2 geneti ka,

vivojovg8 geneti ka a

Kkl i nick8 geneti ka.



bl oha geneti ky v

Hl av n?2 specl ali zal n?2 obl ast

ACytogenetikai st udi um chr omozomT,

AMo |l ek ul §r n 3 stgdeuméunkcdaastruktury
jednotlivich chromozomT

AGenomikai studium genomu, jeho organizace a funkce

APopul al n?2 Tgeé¢ mat iukma pr omRDn!| i v o
popul ac?2 a faktorT ovlivVvRuj 2?2c

AVi vojovsg gemedi km geneti ck®hoc

AKI i ni c k § 1qelikaed geretiky v diagnostice a
| ®| ebnND preventi vn?z p®| |



Kl asi fi kace geneti cky

Prakticky kagd® onemocnBhDn2 | e
Kombi novan®ho pTsoben? genT
geneti ck® komponenty mTge bl

RozIligujeme tSi hlavn2 typy o
nebo | 8§8stelnlD podm2nfDna gene

l.Monogenn? onemocnin?
2.Chromozom8l n2 poruchy

SMul ti faktori 8§l n?2 onemocnihin?
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Genetil ck® poradenstv?

Kl'inick8 genetika se zabl vs§
chorob . a stars.se o J-ejJl.ch me
psychol ogi ck® aspekty.

Stejnd Jjako ve vgech ostat n?2
vgenetice |J e z8sadn? stanovit
poskytnout tu nejvhodnhDjg? p®
Il nformaci postigen®mu |jedi nci
a dTsl edkTm onemocnin? .



Geneti ck® poradenst v?

Je-l'i vgak choroba dRdi | n8j p:
pot Seba I nformovat ostatnz | |
mognostech, jak toto riziko m

SpecifickIm znakem genetick®
amNSen? nejen na pJlvodn?2ho p
| eny

pacientovy rodiny, a to



| ndi kace ke geneti ck® kon:;

Geneti ck® poradenstv? | e vg
screeningovich programT, pre
di agnosticklich geneticklch v

|l ndi kacemi pro doporul en? k
mohou tedy bTt:
ApSedchoz9¢rod2émos vadou, s mer
nebosj inim typem dRdi |l n®ho onem
Apacient se zvigenou z8tRg2 dI
viodi nn® anamn®ze,;
Akonsanguinita partner T;
Aprenat 8l n2 diagnostiXanbluchDNDhi

Achronick® onemocnhRn?2 ¢geny pl i
A kontaktst er at ogeny ( glo&al in?imn 3@ mic




Pr TbNDh geneti ck® konzult a:

L®kBageneti Kk zji gSuje podrobnc
zahrnuje rodi mo@aee. kl I ni ¢c k ®

Nab?z2? geneti ck® diagnosti ck
diagnostikuvp S2 padhi,n djyiek w8 n a.

Nab2z2 dal g2 mognosti p®| e,
rizika choroby.

L®kaS pacientTm nedoporul uje
ale poskytuje |J I m doaegtiathe kv | iarsf
rozhodnut 2 .

~

Tento pS2stup se nazlv§ nedir:
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DNA (lili deoxyribonukI| eov 8
nNukl eov 8  kykstedri 8 aj eg enmoestiitcek & o u
iInformacevgech organi smT.

DNA je tedy pro givot nezbyt
struktuSe k-duje a buRkS&m zad:
pSedur|luje vivoj a vlastnost:i

DNA J e biologick§dmakngomdloe k
tvoSeng§8 dvilDma SetRzci tzv. nul
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Genetil ck® poradenstv?

iGenetick® poradenstv?2 tak po

1) PorozumRt | ®kaSskT m ¥%daj T
pravdRpodobn®mu dal g2mu vIivVvo,j

2) PorozumDt, | ak dpodsitlingoesnt?
j e ri zi ko rekprancev dm?2e mocniNn? ne
vady pro nhj a pro ostatn2 ||

3) PorozumBDt mognostrekmence;ak
4) Vybrat zpTsob, jakIm se &b

sohl edem na to, aby | I hedrska v 2?2
rir zi k, c¢c21 T rodiny a Jjej?2ch e



Pri m8rn?2 preyv

Soubor opatSen2, kterl m§
VI ozen® vady,nebo genet |
j egthN pSed Jjejich v:

Vel mi dTlegitg8 je tedy 1iIn
rodi | T o existenci mognl c
kter ® mohou zvygovat r 1 :

V. nNDkterlTch pS2padech | e
nebo odstranit.
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Prevence VvVrozenl

Zdravotn2ci vgdy mBDIlI i sna
posti genlch jedincT preve

Pri m§rn2zabeaBugre vzniku
geneti cky podm2niDn® anoms
podm2niDn® vrozen® vady | e
vytvoSen2m patol ogick®ho
dTsl edku vlIiiv]T zevn2ho pr
vpr TbNDhu t NDhotenstv?.



Pri m8rn? prevence

Me z | hl avn?2 metody pri mS§r
pl 8novan® rodi | ovpttivihg!l me
vyvar ov §n2eratogenypiSekiu o NDh o't
vpr TbRhu grdawivdi tzyp,Tsob v
sdostatkem vitaminNez sto

opominoutanipr ekoncepl n? | ©O0S!
geny chronicky nemocn® (e
fenyl ket onuri e, poruchy g

| endokri nn2 poruchy).
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Pri m8r n2 ppreevkeaniceeepl n?

pacientka Rodina

Informace

Vicastn2  zkugen
sourozencT a

' lenT gir g?
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pacientka

l nf.or mace v r 8
semin8ST

A
Informace
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pacientka

A
Informace
@

| nf or mal n?2
| | 8nky
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pacientka

l'nfrormal n?2 p
prim8rn2. pr e
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vrozenlch v

A
Informace
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http://www.vrozene-vady.cz/primarni-prevence/




Pri m8r n2 ppreevkeaniceeepl n?

pacientka L ® k aggnekolog
A

Informace

Odborn® i-nf or
prezentace
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Pri m8r n2 ppreevkeaniceeepl n?

L®k aS gV N Informace — pacientka
Konzultace .
2 <
Vyget Se L®k aS ge

Vysetreri - - L®kaS spe
Terapie
: Speci al i Z




Pri m8r n2 ppreevkeaniceeepl n?

L®k aS gV Ny Informace — pacientka
Konzultace .
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; Vrozené vyvojové vady
Vrozeneé Informaéni portal o vrozenych vadach a jejich vyskytu v CR

vady " Hlavni ™ Autoii ™ O strankach ™ Odkazy ™ Spoluprace

Hlavni - Program primarni prevence Partnerské stranky

m Zakladni informace
Podrobné informace
Historie a soucasnost
Ctvrtletni data

Sledované vad Poslani projektu Alkohol a téhotenstvi m Seznam genetickych

Autorsky kolektiv Infekce v tEhotenstvi m Dokumenty ke staZeni
Podpoite nas odkazem Koureni a téhotenstvi = Informaéni broZurky o
Léky v t&hotenstvi genetice

VyZiva a téhotenstvi = UziteCné odkaz

m Primarni prevence
s Informaéni materialy

Program primarni prevence

Obecné informace Informacni materialy Dokumenty a odkazy

m Genetika obecné
m Informacni letacky

‘9‘)/.‘13 0 \\’5‘\

GYNSTART

Vitejte na strankach projektu Primarni prevence vrozenych vyvojovych vad. Néktera z rizik
téchto vad jsou._l totiz do jisté__ml'ry ovlivnitelna a dé»se jim dobre pfedchézet Ma proto smysl se

touto problemtikou podrobnéji zabyvat. V této €asti stranek ohecné 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

m Prezentace
m Vybrané publikace

s Clanky a zajimavosti o @ Sep e ; fgs g : 5
Primarni prevenci vrozenych vyvojovych vad je také vénovan program Mysli na mne vias
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 Gstav.
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




vice nez 3 % détl se v CR roéné narodi s odchylkou, kiera vznikla v prubéhu Narozen 28 S B IASHd : B v 2vod rodidl. Je vady sy

nitrodéloiniho Zivota nadéji ala | 5 cbavami. S obavarmi 2 vt piinese odchylku, Kera vaniine v ¢
. s N XMSININO Qe v ) A 0U fmaryvame v

mike sa jednat o malou nepravideinost, nebo o zavainou, Zivol ditdle omeazujici

poruchu

pfiginy vzniku jsou oviivniteine | neoviivnitaing

« 30 % vrozenych vad je podminéno dédicné
* 10 % vrozenych vad je zpusobeno znamymi pricinami zevniho prostied|
e 60 % vrozenych vad je zpusobeno dalsiml pfiGinami

pravdépodobnost vzniku vrozené vady zvyidu)i takzvané rizikové faktory

nékteré rizikové faktory se tykaji Zivotospravy budouci matky (patfi sem bidné 30 % vrozenych vad e pode déditng J Ziskany sdnoho nebo obou rodits
nedostatek & nadbytek nékterych minerdll a vitamin( ve stravé, uZivani né- SO S SV NIy s ’ d oNi, 10 ke neznamena. Ze so vidy
klarych lakl, koufeni, stres, infekénl choroby a dalsi pficiny pusobici v dobé :

pfed poCetim a béhem téhotenstvi AbiiIng € d d z0stavall stale neznamé plidiny @ ty jsou neoviivniteiné ale

L. Neoviivniteln ebe Clovek

N (genetiern)

3xmaini snizen rozanéd vivolove vady nebo genatickéat

m’«d;mmu«f&d ’ . 6 vyvars e "'{}"‘/‘:

L smsscand u../'.,.’-’./ [0t prod vzrikom teto ¢ / hotenstyi usihge tzy prim prevence w
: > - 4 P - \ 4 tody primami prever pe mexeni Skox IV maAsgenn £
am;-iA MG mime ucad, - ; ! ich oochythu) @ infekén 0 na budouci ¢ respekine rodde; ¢ (ONE [
o - o0 C ] 3 Arem slavy pannery & vyshyiu vrazenych vad G S8yt
J’MU@ ow; de #@70(’40'1 -_ L. 088 (J,_./.‘) /.,,,.’. ZAE50N O (u/ ONBMOoGH rodndch). 16t r (M) 200 5 chronickym onemocnénim
doporuler - J HOn¢ oli) vzhiedem k upravé pracowniho prostfedi a zdre

co g8 ,,u::,';:i :u/{«_,u_/. voinine stavu parnne
omfdi MG mme ucad,

inlla

y

o vldysens
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: 4 - " DVANY waDOwve "7'1", WWW. Yrozene-vady.c
sl lssrassa /;v"/, MAARLIAE A < 1y Informace a kontakty na pfiskiing odboma pracoy
A Toan ,..,.",.,./. »4 y
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Vice informaci na www.szu.cz, progekt "Mysh ma mne véas
Wwww. yrozene-vady. cz/primami-prevence




PROGRAM PODPORY ZDRA\
My s | | na mne v|aséééédS2yv

Posl 8n2 projek

C2lem projektu je zpS2stupnit | aic
mognostech prim8rn2 prevence Vroze
podobD.

HI avn2m c2|l em projektu |Jje Jednak v
(l et8ky, plak8g8§ty) urlen® do ambul ai
geneticklch ambul anc?2, jednak ve s
vytvoSit informaln?2 port8&l vRnovan
rizi kovlich faktor T, kter® mohou zv:
vady.

Na tomto port8lu jsou kromhRD vige z
kontakty na spolupracuj ?2c? odbor n?


http://www.vrozene-vady.cz/primarni-prevence
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c) P§r Tmivuaci pSed naroze
d2tNDte poskytnut? optim
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a postnatsg8ln?2 p®| e;

d Umognit pS2padnou prena
posti gen®ho pl oddispozitia |
pouze pro velice mall p
onemocnin?.
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1) | ndi kace pro prenat S8l n

f)rodi nn8 anamn®za dhbDdI,|] 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? ri1zil Kk
(opRtovn®ho vIiskytu) 265
kategori e spadaj? tedy I
zrodi | T odhal en |J ako nos
onemocnRiRNn2 pSi popul al n?2



1) | ndi kace pro prenat S8l n

gjrodi nn8 anamn®za X v§zan
(onemocnin? v8§zan®ho na
onemocniDn? v8§zan® na X ¢c
rekurence (opakovan®ho v
25%. U Sady takovIichto o
prenat8l n2 diagnosti ka |

Protoge tato onemocnhin?
chl apce, prov8§d?2 se nejp
mol ekul 8rnl) geneti ck® vy
provs8d2 pouzle tpehoddy ,mujges |
pohl av?.
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2) Screeningov® testy

c) screeningovl test mus?
Yan o s n | pro vesSejnl zdrlav
blt dostupnl vgem paci en
d) screeningovIi test mus?
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3) Screeningov® progr amy
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b) Kombinovanl screening
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