Projekt primdrni prevence vrozenych vyvojovych vad
Jak vyucovat o vrozenych vadach, jejich prevenci a

klinické genetice

Uvod do problému:

Vrozené vyvojové vady, geneticky podminéné choroby a lékaiska genetika jsou vzajemné
souvisejici témata, 0 kterych se vramci Projektu primarni prevence vrozenych
vyvojovych vad diskutuje velmi podrobné. Nicmén¢é je znamou skute¢nosti, Ze pro mnoho
lidi zlstavaji tato témata zahalena tajemstvim. Do jisté miry je to déno 1 specifikou oboru
Iékarska genetika. Lékaiska (klinickd) genetika je samostatny medicinsky obor s vlastni
postgradualni specializa¢ni ptipravou. Jde o obor, ktery se v poslednich letech neuvétitelné
rychle rozviji a stava se proto relativné vzdaleny i 1ékaiim — ne-genetikim. Pokud je
orientace v nové identifikovanych genech, dédiénych chorobach a modernich laboratornich
metodach sloZita 1 pro odborniky, nabizi se otazka, jak o téchto tématech informovat laickou

vetejnost, potazmo zaky zakladnich Skol, respektive studenty stfednich §kol.

Problém je naStésti posunuty trochu jinam. Zakladni problém neni v tom, Ze by se vetejnost
v genetické problematice samostatné neorientovala — problém je vtom, ze fada lidi o
vrozenych vadach, geneticky podminénych chorobach a moznostech soucasné Iékarskeé
genetiky nema prakticky Zadné informace. Tyto osoby, jsou tak stémito tématy
konfrontovani ¢asto az v situaci, kdy n€kdo z nich (&1 jejich blizkych) 1ékaiskou genetiku sam
poti‘ebuje. Tim je obor lékafské genetiky vyrazné limitovan, nebot’ jde o obor, ktery je
koncipovan predev§im jako preventivni a diagnosticky. Osoby bez informaci se nemohou
prevenci vénovat, pokud o této moznosti viibec nevédi. V piipad€ problémil se poté snazi
dohledat potiebna informace na internetu, kde se ovsem mohou setkat i s informacemi

nepiesnymi, zavadéjicimi ¢i dokonce uplné chybnymi.

Cilem tohoto projektu je poskytnout verejnosti relevantni informace o vrozenych
vyvojovych vadich a jejich prevenci (a souvisejicich tématech, jako jsou geneticky

podminéné choroby a lékaiskd genetika) a to na jednom misté. Nicméné i tato snaha bude



zéaviset na tom, jak budou o této problematice informovani Zaci zakladnich (a studenti
sttednich) skol. Cilem je, aby lékatska genetika vesSla v obecnou znamost jako medicinsky
obor, ktery se zabyva vrozenymi vyvojovymi vadami a geneticky podminénymi chorobami.
Otazka prevence rozliénych chorob je v sou¢asné dobé v CR stile ponékud v pozadi
vefejného z4jmu. Informovanost o prevenci riiznych chorob je tfeba zlepsit obecné€, nicméné
je nasim cilem, aby v ramci téchto snah nalezla své misto i 1ékarska genetika a jeji moZnosti

Vv prevenci vrozenych vyvojovych vad a geneticky podminénych chorob.

Uloha pedagoga:

Je nam jasné, ze tloha kvalitniho pedagoga je v nasi snaze zcela nezastupitelna. Velka cast
tohoto tkolu bude nejspiSe spadat do kompetenci vyucujicich prFirodopisu, respektive
biologie, ktefi budou muset vytipovat v osnovach vhodné misto, kam zminku o pfislusné
problematice zafadi. Nejsme natolik kompetentni, abychom mohli radit pedagogiim v této
oblasti. Nicméné se vynasnazime navrhnout oblasti, o kterych je mozné se zaky (studenty)

promluvit, a pro pfislusné téma je zaujmout

Podrobnosti o jednotlivych tématech a navrhyv zapojeni do vyuky:

Vrozené vyvojové vady jsou patologické zmény ve vyvoji lidského jedince, které mizeme
pozorovat pii narozeni. V Ceské republice se v poslednich letech stabilng rodi vice nez 3 %
déti s n€kterou z vrozenych vad. Problematika vyvojovych vad ovSem nekonéi pouze u Zivé
narozenych déti. Vyvojové vady jsou Castym divodem spontannich potrata, fada déti
s vyvojovou vadou se rodi jiz mrtva. V fadé zemi svéta (véetné Ceské republiky) soucasné
zakony umoznuji v piipadé odhaleni zavazné vady u plodu celé t€hotenstvi uméle ukonéit (v
CR je mozné takovy zasah provést pouze do 24. tydne t&hotenstvi véetng). Navic je potieba
zminit, Ze 1 nadale jsou vrozené vyvojové vady hlavni pfi¢inou novorozenecké mortality a
morbidity — fada zivé narozenych déti tak ma kvuli vrozenym vadam problémy na cely zivot,

nebo dokonce zemfe.

Na druhou stranu je nutné zminit, Ze moderni medicina jiz dnes umi celou fadu vrozenych vad
1é¢it, zejména pokud se na né pfijde v€as — idedlné€ jeste pied narozenim. Tyka se to napiiklad
vrozenych vyvojovych vad srdce, které je dnes ve vétSing€ piipadli mozné uspésné operovat,
ovSem je tfeba novorozence dostat na specializované pracovisté détské kardiochirurgie vcas,

nebot’ vrozené vyvojové vady srdce mohou dité po narozeni pfimo ohroZovat na Zivoté.



V soucasn¢ dob¢é je celosvétovym trendem orientace na primarni prevenci vrozenych
vyvojovych vad. Tedy zdlraznit moznost prevence vad, jeSté pred jejich vznikem,
napiiklad tim, Ze bude Clovék dodrzovat urcitd pravidla a vyhne se tak tad¢ rizikovych

faktort, které mohou vrozené vyvojové vady zplsobit.

Rizikové faktory:

= Kourfeni: Je prokdzano, ze koufeni t€hotné vyznamné ovliviiuje nejen ji, ale i samotny
plod. Neexistuje nic jako ,,rozumna mira koufeni®“ — vykoufeni kazdé cigarety je

poskozujici.

= Alkohol: Konzumace alkoholu v téhotenstvi je velmi rizikova. Pravidelné piti vétsich
mnozstvi alkoholu miize plod velmi vazné poskodit. OvSem pozor — kazdy znas
reaguje na alkohol pon¢kud odlisné, proto je t€Zké obecné uréit ,,bezpeénou miru“ a je

1épe béhem t¢hotenstvi nekonzumovat alkohol viibec.

= Drogy: Konzumace dal$ich navykovych latek je vSeobecné Skodlivd sama o sob¢ a
muze velmi negativné ovlivnit 1 vyvijejici se plod. Vysazeni vSech navykovych latek

by mélo byt pro t€hotnou naprostou samoziejmosti.

= Léky: Existuje cela fada 1¢kl, které mohou vyvijejici se plod urcitym zplsobem
poskodit. OSetiujici 1ékat samoziejmé kazdé t€¢hotné 1€cbu upravi tak, aby bylo riziko
poSkozeni co nejniz8§i. To ovSem vyzaduje, aby kazda nemocna s trvalou lécbou

t€hotenstvi planovala a v¢as se o ném poradila se svym oSetiujicim Iékarem.

» Infekce: Existuji infekce, které se mohou ptenést na plod a jeho vyvoj tak negativné
ovlivnit. Ne vZdy tomu lze zabranit, pfesto by si méla t¢hotna uvé€domit riziko kazdé

infek¢ni choroby a minimalizovat moznosti ndkazy.

* Jonizujici zareni, nékteré chemikailie a vysoka teplota: Existuje celd fada dalSich
faktort, které mohou zpiisobit poskozeni plodu. Kontakt s témito faktory je v bézném
zivot¢ velmi limitovany, pfichdzi v Gvahu naptiklad u nékterych primyslovych ¢i

energetickych zavodu.

Zeptejte se zdki/studentii, co vSechno miize podle nich poskozeni plodu zpiisobit. EXistuje
pomérné rozsireny ndazor, zZe alkohol a koureni staci v tehotenstvi pouze , omezit“, pripadné
Ze tyto Skodi jen v zacatku téhotenstvi. Tyto nazory jsou, bohuzel, nepravdivé a mély by byt

korigovany. Je mozné odkazat se na oficialni materialy od odborniku (viz dalsi dokumenty)



Protektivni faktory:

= Kyselina listova: Rada studii prokazala, Ze kyselina listova snizuje riziko vzniku
urcitych typl vrozenych vyvojovych vad. Dtlezité je ovSem upozornit, ze kyselina
listovd nemlze zabranit vzniku vSem typim vrozenym vad a v zddném piipadé
nemuze uzivani Kkyseliny listové vynahradit napiiklad pravidelnou konzumaci
alkoholu a jiné rizikové faktory. Pozor na predavkovani — jako kazda jina latka, i

kyselina listova mtze Skodit, pokud je uzivana v nepfiméreném mnozstvi

= Dostatek vitamini a zivin: I dalsi vitaminy jsou dilezité pro zdravy vyvoj plodu.
Vzdy je tfeba ale upozornit na nebezpec¢i predavkovani — napiiklad vitamin A je ve
velkych davkach pro plod naopak nebezpecny. Dostatek zivin je v t¢hotenstvi velmi
dilezity jak pro matku, tak i pro plod. Jakékoliv hmotnostni extrémy (at’ jiz ve smyslu

plus nebo minus) jsou u t€hotné nezadouci.

Zeptejte se zaki/studentii, co by naopak délali pro to, aby jejich se jejich dite narodilo zdrave.
Cilem je uvedomit si, Ze pristup ke zdravému ditéti je zaloZen na dvou hlavnich pilirich — na
zdravém zivotnim stylu (dostatek zivin a vitaminii, absence uzivani alkoholu a jinych
navykovych latek) a na planovaném rodicovstvi (v pripadé planovaného tehotenstvi je mozné
vyvarovat se vSech rizikovych faktori jiz predem). Samoziejmosti by mélo byt, Ze kazda Zena
ke svému tehotenstvi pristupuje odpovedné a chodi v téhotenstvi na predepsané prohlidky, aby

mohla byt péce o ni i o plod co nejlepsi a nejkomplexnéjsi.

Dé&diénost chorob a vad:

= Dédi¢né choroby: Mnoho chorob je podminéno patologickou zménou genetické
informace — mutaci. Tyto choroby se mohou pienaSet z generace na generaci —
oznacuji se proto jako dédi¢né. Ne vzdy je podminkou, aby jeden z rodicii ptisluSnou
chorobu piimo mél - piesto se miize u potomka objevit. V rodinach, kde se urcita
dédi¢nad choroba vyskytuje, je potfeba vénovat této informaci zvySenou pozornost a
aktivné se o toto téma zajimat — a to zejména v ten moment, kdy planujeme vlastni

rodinu.

* Vrozené vady: VétSinou vznikaji nasledkem pusobeni nepfiznivych faktorti, které
nejsou dédi¢né. Presto 1 urcitd typy vrozenych vyvojovych vad dédiéné byt mohou.
Také piipadiim vrozenych vad je potfeba vénovat pozornost, ne vzdy lze ihned fici,

zda je vady dédi¢na ¢i neni. Pokud se v rodiné vyskytuji opakované potraty, miize to



byt opct nasledek opakovaného vyskytu vyvojové vady, ktera se projevila velmi

zavazné jesté v pribéhu téhotenstvi.

= Lékarska genetika: Lékaiska genetika je obor, ktery je zalozen predevSim na

prevenci, diagnostice a poradenstvi. Genetik (alesponi prozatim) nedokaze vrozené

vyvojové vady a dédicné choroby sam 1é€it (s 1écbou — pokud je mozna — pomahaji

odbornici z jinych obort: naptiklad chirurgie, pediatrie, endokrinologie apod.). OvSsem

genetik piesto mize v mnohém pomoci a poradit:

v

Genetik zjisti podrobnosti o vyskytu dédi¢nych chorob a vrozenych

vyvojovych vad v rodiné

Dokéze upftesnit (¢i potvrdit) diagnézu dédi¢né choroby ¢i vrozené vyvojové

vady

V piipad¢ znamych chorob a vad dokaze genetik diagnézu ptesné zaradit a
vypocitat riziko opakovani této vady v pfislusné roding (vypocist riziko pro

potomky)

V piipadé téhotenstvi s rizikem vyvojové vady ¢i dédicné choroby muze
genetik navrhnout provedeni urcitych testl, které pomohou vyloudit/potvrdit

diagnozu u plodu.

V rodinach, kde se dédi¢né choroby ¢i vyvojoveé vady vyskytuji, miize genetik
budoucim rodicim navrhnout vySetfovaci postup jest¢ pied zacatkem
téhotenstvi. Radu vysetieni je tak mozné podstoupit v klidu a bez zbyte¢ného

spéchu.

Genetik vzdy vSe ochotné vysvétli, navrhne mozna feSeni a doplni chybéjici

informace.

Genetik nikdy do ni¢eho nenuti, nepremlouvi, pouze informuje. VeSkera
rozhodnuti o podstoupenych vySetifenich a dalSich vécech jsou plné a

pouze na pacientovi.

Zeptejte se Zakii/studentut, co vi o téchto skupinach chorob a zda si néjaké umi predstavit.

Neni dulezitée znat priklady, diilezité je znat princip téchto chorob (tedy choroby prenosné

Z generace na generaci a vrozend postizeni deti). Zeptejte se, co by delali v pripade, pokud by



se takovato onemocnéni vyskytla Vv jejich rodineé? Vedi, na koho se obratit? Cilem je seznamit
Zaky/studenty s oborem lékarska genetika a jeho mozZnostmi. Vhodné je se Zaky/studenty
diskutovat na téma ,, moznosti dnesni lékaiské genetiky*. Casto je tieba vyvracet Fadu myti,

které o tomto oboru panuji.

» Lékarsky genetik rozhodné nepozménuje nici genetickou informaci, genetické
modifikace se tykaji nekterych hospodarskych zvirat ¢i rostlin, ale rozhodné se
netykaji pacientii. Genova terapie je stile vesmés experimentdalni metodou, ktera se

Vv lécbe geneticky podminénych chorob bézné nepouziva.

» Dale neni pravda, ze genetik dnes umi z genii vycist veskeré informace. V novindch se
sice piSe o objevech ,,genu pro obezitu“, , genu pro inteligenci®, ,,genu pro
agresivitu* apod., ale jiz se tam nepise, Ze takovych genii existuje nepochybné vice —
pricemz ne vSechny jiz zname - a navic se uplatiuji jesté dalsi faktory, které vysledné
charakteristiky znaku ovliviuji. Genetika dnes tedy rozhodné nefunguje stylem, dejte
nam DNA a my Vam rekneme vSe o vasich vlastnostech a chorobach. Lékarska
genetika nabizi genetické vySetieni pouze u dobie prozkoumanych chorob a genii, kde

mohou byt vysledky jednoznacné interpretovany.

» Genetika a prenatdlni diagnostika neni jen o odbérech plodové vody a o umélém
ukoncovani tehotenstvi, v pripadé postizenych plodii. Tato témata jsou pomeérné
citliva, nekdy jsou vsak az prehnané démonizovana. Smyslem vSech vySetreni je
poskytnout tehotné dostatek informaci o zdravotnim stavu jejiho plodu. Pokud nema
tehotna o tyto informace zdjem, nebude ani vysetirovana. Odbér plodové vody (a jina
invazivni vySetieni) je nabizen pouze tém téhotnym, u kterych je vyssi riziko urcité
vyvojové vady. Odber neni povinny a genetik ho téhotnym pouze nabizi, nikoho
nenuti. Tehotna md pravo odbeér (a jakakoliv dalsi vysetieni) odmitnout. Prenatalni
diagnostika je diilezita, aby tehotna i oSetiujici lékar méli co nejlepsi informace o
zdravotnim stavu plodu. Radu vad je mozné po porodu iispéiné Iécit, je ovsem
dulezité, aby se o vadé vedeélo dopredu a mohla byt tak vias pripravena potrebna
opatreni (napr. porod na specializovaném pracovisti, navaznost na chirurgickou péci
apod.). Umélé ukonceni téhotenstvi je az posledni moznosti v pripadech, kdy je
prokadzano tezkeé postizeni plodu. Zalezi jen a jen na prani tehotné, zda si v takovychto
pripadech preje v tehotenstvi pokracovat ci nikoliv. Vse se pritom ridi platnymi

zdakonnymi normami.



V piipad¢ student gymnazii, kteti maji v osnovach biologii ¢lovéka a pozdéji dokonce
genetiku je pfi vykladu mozné zachézet i do vétSich podrobnosti. K doplnéni studijnich osnov
je mozné doplnit informacni materidly, které jsou soucasti téchto stranek. V ptipadé zajmu o
podrobnéjsi informace ¢i o pomoc s tvorbou vyukovych materialii nas nevahejte kontaktovat.
Nebranime se ani moznostem vyzvanych prednasek ¢i seminait s zédky/studenty — vSe je o

domluvé a nasSich soucasnych ¢asovych moznostech
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