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Test MOJE GENY

Co je test MOJE GENY?

V zakladni verzi test nabizi vySetfeni nejcastéjSich mutaci v péti genech. Jedna se o Ctyfi
autozomalné recesivni dédi¢né nemoci (cystickou fibrozu, spinalni muskularni atrofii, nejcasté;si
typ vrozené hluchoty a fenylketonurii) a jednu nemoc X - recesivné dédi¢nou (syndrom lomivého -
fragilniho X chromozomu, FRAXA).

Proc je test MOJE GENY dulezity?

Jedna se 0 zavazna autozomalné déditna onemocnéni v nasi populaci, kterda mohou byt pfenasena
na potomky. Pfi autozomalné recesivni dédi¢nosti je 25% riziko vzniku nemoci pro kazdé
téhotenstvi (bez ohledu na pohlavi plodu ditéte), pokud jsou oba rodice pienaseci jedné mutace.
(Toto pifenasecstvi se u nich nijak neprojevuje, jsou zdravi.)

———— Jak mohou byt moje déti postizeny?

+ Nejcastéjsi autozomalné recesivni dédi¢né nemoci v nadi populaci jsou cysticka fibréza
a spinalni muskularni atrofie. Cysticka fibr6za je zavazné onemocnéni hlavné dychacich
cest a slinivky. U spinalni muskularni atrofie dochazi k odumirani bunék v mise, které jsou
zodpovédné za pohyb, takze dité s touto nemoci postupneé ztraci schopnost se pohybovat.

« DalSimi ¢astéjSimi autozomalné recesivnimi nemocemi je vrozena hluchota a fenylketonurie
(metabolicka porucha pfi zpracovani fenylalaninu, ktera vyzaduje trvalou pfisnou dietu bez
této latky, jinak je pacient dusevné opozdény).

 Pii X- recesivni dédi¢nosti maji zeny (zdravé prenasecky) 50% riziko plné formy nemoci pro
své syny. Takto dédi¢ny syndrom lomivého - fragilniho X chromozomu se projevuje dusevnim
opozdénim a dalsimi vyvojovymi potizemi. Jedna se o nejcastejsi pricinu dusevniho opozdéni

u chlapcu. ~—=
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Jaka je pravdépodobnost, ze jsem pirenasecem zminéného onemocnéni? / /

Frekvence pfenasecu:

o Cysticka fibroza 1/28
e Syndrom fragilniho X 1/150
e Spinalni muskularni atrofie 1/40
e Fenylketonurie 1/100
« Vrozena hluchota GJB2 1/30

Pro koho je test MOJE GENY vhodny?

Pro VSECHNY partnery pied planovanim téhotenstvi, predeviim pokud se u nich jedna o:

« Neplodnost
« Opakované spontanni potraty nebo netspéchy IVF
» Nejasna zatéz dédicnymi onemocnénimi v rodiné
» Pribuzenské siatky

Pro adoptované
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Musim se na test MOJE GENY néjak pripravit?

Test se provadi na zakladé konzultace s klinickym genetikem z bézného odbéru krve, neni nutno
byt nalacno.

Jaké mohou byt vysledky Testu MOJE GENY?

Test MOJE GENY zcela vylouci nebo potvrdi pfitomnost klicové nejfrekventovanéjsi mutace.
Nevylouci ale prenasecstvi vsech mutaci zkoumanych gent a tak vysledkem je zbytkové riziko
prenasecstvi. To je ale vétSinou tak malé, ze nema klinicky vyznam a nevyzaduje opatfeni.

Vysledky testovani recesivnich mutaci je dle rizika pro potomky mozno zaradit do t¥i kategorii:

m

o) obou partnert nebyla prokazana zadna mutace: riziko postizeni jejich potomka
testovanymi chorobami je velmi vyznamné snizeno.

« Bylo prokazano nosi¢stvi mutace urcitého genu pouze u jednoho z partnert: zbytkové
riziko postizeni potomka testovanymi chorobami je nizké.

» Oba partnefi jsou nosici mutace stejného recesivniho genu: riziko postiZzeni potomka
timto onemocnénim je vyznamné zvyseno — o0 25 %.

Co mam délat, pokud je vysledek testu MOJE GENY pozitivni?
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Opatieni navrhne lékar - klinicky genetik. /

Mozna opatieni pfi zjisténi nosi¢stvi mutaci stejného genu u obou partneri s vysokym rizikem

postizeni potomku: Tee——

1. Preimplantacni geneticka diagnostika: embrya vytvofena z vaji¢ek a spermii partnert
v programu asistované reprodukce (IVF) jsou vysetieny a do mateiské délohy vlozeny jen
embrya bez nepfiznivé kombinace mutaci.

2. Prenatalni vysetieni bunék plodu po pfirozeném poceti z odbéru choriovych klka
(placenty, CVS) nebo plodové vody (amniocentéza, AMC).

3. Cileny prakaz dédi¢né choroby a dostupna lécba co nejdfive po narozeni.

Cena testu: 8000 K¢ pro 1 osobu

Vice informaci na: https://geneticka-ambulance.cz/

Objednejte se na genetiku na tel.:
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