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Preventivni programy v CR EUC

Prehled organizovanych program

Karcinom prsu

mamograficky screening zen od 45 let

Délozni hrdlo

pravidelné gynekologické kontroly a screening od 15 let

Kolorektalni karcinom

creening zen i muzl ve véku 45-74 let

Karcinom prostaty

program ¢asného zachytu pro muze ve véku 50-69 let

Karcinom plic

program pro vybrané rizikové osoby ve véku 55-74 let

Vydut bfisni aorty

ultrazvukovy screening muzl ve véku 65-67 let

Novorozenecky screening

Easny zachyt zavaznych vrozenych onemocnéni po narozeni
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Novorozenecky screening

Laboratorni screening

Kapka krve na screeningové karti¢ce umoziuje
laboratorni zachyt vybranych vrozenych
onemocnéni.

Kycelni klouby

Klinické a ultrazvukové vysetreni sleduje spravny
vyvoj kycelnich kloubd.

Sluch

Ovéreni sluchové odpovédi kratce po narozeni
umoziuje vcas navazat diagnostiku a péci.

Ledviny

Ultrazvuk mGze odhalit vrozené odchylky ledvin a
mocovych cest.

EUC

Komplexni ¢asny zachyt

Vrozena katarakta

Vysetfeni ¢erveného reflexu pomaha zachytit
vrozeny zdakal ¢ocky a dalsi o¢ni vady.

Srdecni vady

Pulzni oxymetrie podporuje ¢asny zachyt kritickych
vrozenych srdecnich vad.

Cil: zachytit zavazné, ale léCitelné stavy jesté pred rozvojem klinickych pfiznakl a nevratného poskozeni.
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Novorozenecky laboratorni screening

Jeden odbér, vice analytickych metod

Endokrinni poruchy

Kongenitalni hypotyredza a kongenitdlni adrenalni hyperplazie. Véasna |écba
omezuje riziko zavaznych nasledkd.

Metabolické poruchy

Fenylketonurie, organické acidurie a poruchy B-oxidace mastnych kyselin. Screening
zachycuje biochemické odchylky jesté pred klinickym rozvojem.

Geneticky podminéna onemocnéni

Cysticka fibrdza, spinalni svalova atrofie a SCID. Laboratorni algoritmus muze
kombinovat biochemické, imunologické a molekularné genetické metody.
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Cysticka fibroza

Geneticky zaklad

Autozomalné recesivni onemocnéni zplsobené patogennimi
variantami v genu CFTR na chromozomu 7. K rozvoji dochazi pfi
postizeni obou kopii genu.

Je znamo pres 2 tisice mutaci tohoto genu (v 68 % je mutace AF508).
Frekvence prenasecl 1:25

Klinicky dopad

Porucha transportu chloridd vede k tvorbé vazkého hlenu. Typické je
chronické postizeni dychacich cest, pankreaticka insuficience a
zvy$ené chloridy v potu. Vyskyt v CR je odhadovan na 1:2 500 (ro¢né
se narodi 35—-45 déti s CF, vSechny pfipady ale nejsou
diagnostikovany).

Vyznam casné diagndzy

V¢asna diagndza umoziuje zahdjit nutricni a respiracni péci a u vhodnych
genotypl také cilenou Iécbu modulatory CFTR.

Nevylécitelné, ale IéCitelné onemocnéni.

Délku preziti urcuje rychlost progrese plicniho postizeni.

Dnes narozeni maji nadéji prezit 40 let.
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https://www.wikiskripta.eu/w/Mutace
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Spinalni svalova atrofie (SMA)

SMN1, SMN2 a motoneurony

Mechanismus

Nejcastéjsi pricinou je bialelickd ztrata funkce genu SMN1 a nasledny
nedostatek proteinu SMN. Pocet kopii SMN2 ovliviiuje zdvaZnost
prabéhu.

Frekvence prenasecd 1:40

Projevy

Ubytek motoneuront vede k progresivni svalové slabosti a porucham
hybnosti. U zadvaznéjsich forem jsou postiZzeny také polykaci a dychaci
svaly. Vyskyt v CR je odhadovan na 1: 10 000 Zivé narozenych déti

Vyznam screeningu

Nejlepsiho efektu |écby se dosahuje pfi zahajeni pred rozvojem
ptiznaku. Screening zkracuje cestu k potvrzeni diagndzy a terapii.
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Fenylketonurie

Porucha metabolismu fenylalaninu

PriCina
Patogenni varianty v genu PAH sniZuji aktivitu fenylalaninhydroxylazy a

narusuji preménu fenylalaninu na tyrosin.
Frekvence prenasecd 1:100

Bez lécby

Fenylalanin se hromadi a m{iZze zavazné poskodit vyvoj centrdini
nervové soustavy, zejména v ¢asném détstvi. Projevi se az po narozeni.
béhem kojeneckého a batoleciho véku se postupné rozviji mentalni
retardace, progrese ve stfedné tézkou az tézkou.

Pfi Casném zachytu

V¢as zavedenad nizkofenylalaninova dieta a pravidelné laboratorni
kontroly umoziuji normalni psychomotoricky vyvoj. Rezim je
dlouhodoby.
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Recesivni dedicnost

KdyZ jsou prenaseci oba partnefi

Recesivni dédi¢nost znamena, Ze k rozvoji onemocnéni je zpravidla nutnd patogenni varianta v obou kopiich pfislusného
genu.

dité s onemocnénim zdravy prenasec dité bez varianty

Pfenase¢ md jednu béznou a jednu zménénou kopii genu. Obvykle nema ptiznaky, ale mize variantu predat potomkim. Kazdé
téhotenstvi predstavuje novou, nezavislou pravdépodobnost.
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Autozomalneé recesivni dedicnhost

PAvodni schéma z prezentace
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Autosomal Recessive Inheritance Pattern

DAD IS A CARRIER ’ ‘

(no condition) Il

MOM IS A CARRIER

(no condition)

)

v x & x & WORKING GENE

X NON-WORKING GENE

CHILD DOESN’'T HAVE CHILDREN DON’'T HAVE CONDITION CHILD HAS CONDITION
CONDITION & NOT A CARRIER BUT ARE CARRIERS

75% OF CHILDREN DON'T HAVE THE CONDITION 25% HAVE THE CONDITION
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X-vazana recesivni dedicnost

PAvodni schéma z prezentace
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Testy prenasecstvi - Carrier testy

Co test zjistuje a jak probiha

Pro koho

Zdravi jednotlivci nebo pary planujici rodicovstvi, zejména pfi pozitivni
rodinné anamnéze, pribuznosti partnerli nebo pred asistovanou reprodukci.

Vzorek

Nejcastéji periferni krev; podle pouzité metody mohou byt vhodné také
sliny nebo bukalni stér. Kvalita vzorku ovliviiuje spolehlivost analyzy.

Metoda a limity

NGS umozniuje soubéznou analyzu desitek az stovek genll. Rozsah panelu a
technické limity urcuji, které typy variant Ize spolehlivé zachytit.
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Komu muze carrier screening pomoci

e parum planujicim téhotenstvi

e parlm podstupujicim IVF

e 0sobam s pozitivni rodinnou anamnézou

e prfibuznym znamych prenasecu

e parum, které chtéji znat reprodukéni rizika pred
pocetim

Vysledek neposkytuje absolutni jistotu. Jeho pfinosem je
minimalizace rizika a moznost informované zvolit dalsi reprodukéni
postup.

Vysetreni je urceno pouze osobam starsSim 18 let.
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Early screening
protection

EUC
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Jak interpretovat vysledek

1 Bez nalezu u obou

U Zadného z partnerd nebyla v rozsahu pouzité

metody zachycena sledovand patogenni varianta.

Riziko je vyznamné snizeno, nikoli absolutné
vylouceno. Zlstava rezidudlni riziko dané limity
metody a nevySetfenymi geny.

2 Nosic je jeden

Pokud je prfenasec¢em pouze jeden z partnerd, riziko
recesivniho onemocnéni potomka je obvykle nizké.
Je vhodné ovéfit, zda byl druhy partner vySetien ve
srovnatelném rozsahu, a vysledek posoudit v
genetické konzultaci.

EUC

Tri praktické scénare

3 Nosici jsou oba

Pokud oba nesou variantu ve stejném autozomalné
recesivnim genu, je v kazdém téhotenstvi 25%
pravdépodobnost postizeného ditéte, 50%
pravdépodobnost prenasece a 25% pravdépodobnost
ditéte bez dané varianty.

Negativni vysledek neznamena nulové genetické riziko. Interpretace vidy vychazi z rozsahu testu, kvality nalezu a rodinné
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Pozitivni vysledek: co nasleduje

Rozhodovani s klinickym genetikem

Geneticka konzultace

Nalez je nutné zasadit do osobni a rodinné anamnézy, ptipadné potvrdit
cilenou metodou. Klinicky genetik upfesni reprodukéni riziko a vysvétli
moznosti.

Preimplantacni testovani

PGT-M umoziuje v programu asistované reprodukce vysetfit embrya na
konkrétni rodinné varianty jesté pred transferem.

Prenatalni diagnostika

Cilené vysetreni bunék z choriovych klk(i nebo plodové vody mize
potvrdit ¢i vyloudit sledovanou variantu u plodu. Vysledek se interpretuje
v genetické konzultaci.
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Dékuji
za pozornost.

DNA

PREVENCE

Geneticka prevence méni riziko v informované
rozhodnuti.

RNDr. Magdalena Uvirova, Ph.D.
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