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Co je prekoncepéni genetické vySetieni?
Prekoncep&ni vysetfeni je soubor genetickych

testd, které jsou provedeny u budoucich rodi¢ud

v dobé planovani gravidity, tedy pfed pocetim ditéte
(koncepci). Cilem téchto vysetieni je snizit riziko
narozeni ditéte postizeného vaznou genetickou
chorobou.

Je prekoncepéni vysetfeni vhodné

pro par, ktery nema Zadného pfibuzného

s genetickym onemocnénim?

Ano, tento typ vySetien( je uréen zejména pro

pary bez znamého rodinného zatizeni genetickymi
chorobami. Provadéné analyzy jsou totiz zaméfeny
na odhaleni takovych genetickych predispozic,
jejichz nosicstvi se neprojevi zadnymi obtizemi.
Predispozice jsou pak predavany skryté potomkdm
a mohou vést k narozeni téZce postizeného potomka
i v rodindch bez (dosud) rozpoznané genetické
zatéze.

Je vhodné provést prekoncepéni vysetieni i u para,
v jejichZ rodiné bylo néjaké genetické onemocnéni
prokazano?

U par0, které genetické onemocnéni v rodiné

maji a je rozpoznana jeho pficina, je zakladnim
vySetfenim vzdy test cileny na dané onemocnéni.
VysSetfeni skrytych predispozic pro jiné genetické
poruchy v8ak mUze byt provedeno také, a je vzdy
doporuceno.

Jaké typy genetickych onemocnéni jsou v rdmci
prekoncepénich testl vySetieny?

Vysetfeno je prenasedstvi predispozic (mutaci)

pro nej¢astéjs$i tzv. monogenni onemocnéni, tedy
onemocnéni zplsobend poruchou v jednom genu.
Jedna se bud o autosomalné recesivni onemocnéni,
kde postizeni ditéte je zplUsobeno zdédénim mutaci
ve stejném genu od obou rodi¢l (skrytych zdravych
pfenasecl) nebo o X-vazana onemocnéni, kde
matka (skrytd zdrava prenasecka) predd mutovany
gen na pohlavnim chromosomu X postizenému
Synovi.

Soucasti prekoncepéniho vysetieni je i analyza
karyotypu (chromosomu). Vysetfeni karyotypu mUze
odhalit skryté nosicstvi chromosomoveé prestavby,
které je spojeno s rizikem vzniku chromosomove
nevyvazenych gamet (vaji¢ek nebo spermii).
Dusledkem jsou pak opakované potraty ¢i narozenf
postizeného ditéte.
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Jaka konkrétni dédi¢na onemocnéni
jsou soucasti prekoncepcniho testu?

Genetika Plzen nabizi prekoncepcni vySetfeni ve
dvou variantach. Obé zahrnuji vySetfeni karyotypu
a lisi se v poctu vySetfenych monogennich
onemocnént:

1. Zakladni prekoncep¢ni test:

Detekce prenaselstvi mutaci pro nejcastejsi

3 autosomalné recesivni monogenni onemocnéni
v Ceské populaci, resp. ve stfedni Evropé:
cystickou fibrézu, spinalni muskularni atrofii

a nesyndromovou hluchotu (v disledku mutace
genu GJB2).

VySetreni je zcela hrazeno ZP.

2 e RozSiteny prekoncepcni test -
Carrier screening:

Screening prenasedstvi pro 128 autosomalné
recesivné dédiénych a 23 X-vazanych monogennich
chorob. Vysetreni cili na nej¢asteéji se vyskytujici
recesivni choroby ve vSech svetovych etnikach,
napr.: cystickou fibrézu, spinalni muskularni

atrofii, nesyndromovou hluchotu (s mutaci

genu GJB2), alfa a beta thallasemie, srpkovitou
anémii, fenylketonurii, albinismus typu 1 a dalsi
(pro kompletni seznam onemocnéni a genU viz
www.genetika-plzen.cz). Vysetteni je provedeno
nejmodernéjsi laboratorni metodikou —
sekvenovanim nové generace (NGS), které jako prvni
technologie umozriuje analyzu mnoha genl zaroven.

Do testu jsou zahrnuty i genové varianty, které
mohou souviset s poruchami reprodukce, véetné
vrozenych trombofilnich stavd. Vysledky této
analyzy maiji nejen diagnosticky vyznam, ale
prispivaji i k individualizaci pfipadné léCby
neplodnosti metodami asistované reprodukce.

VySetreni je ¢astecné hrazeno ZP s doplatkem
3.500,— K&/osobu.
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