SHUTTERSTOCK.COM

Jehepvyz

7 RNy

0

odpovida MUDr. lvan
a FN Plzen (www.fnplzen.cz).

»Genetické testovani je potfebné zejména v pripadé
vyskytu geneticky podminénych vrozenych vad
avrozenych chorob i takzvanych onemocnéni
pozdéjsiho véku v rodiné - at jiz pfimo u nemocného
nebo iu jeho zdravych pribuznych. Ti mohou byt
,0sobou v riziku’, hrozi jim tedy pozdéjsi rozvoj
onemocnéni, pripadné jsou pfenaseci - v tomto pripadé
muze byt ohrozeno jejich potomstvo. Vzhledem

ke slozitosti problematiky musi genetickému testovani
takovych poruch predchazet genetickd konzultace,

to znamena porada s lékarem se specializovanou
zpusobilosti v oboru lékarska genetika, ktery doporuéi
optimalni postup. K takovéto konzultaci mtize

byt pacient odeslan svym registrujicim lékafrem,
ambulantnim specialistou nebo ji miZe vyhledat

sam bez doporuceni. Primé objednévani genetickych
laboratornich vySetfeni pacientem neni povazovano
za spravné,” fika na ivod MUDr. Subrt.
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Pojem ,genetické testovéni” ma pro nés, laiky, pfichut né¢eho nezndmého, na druhou

stranu velmi prokazného a nezpochybnitelného. Na otdzky tykaijici se lékarské

genetiky, kterd patfi k nejmladsim a nejrychleji se rozvijejicim obordm mediciny,
Ig'ubrh Ph.D., piednosta Ustavu |ékafské genetiky LF UK

-

Co vse Ize genetickym testovanim odhalit?

Odhalit je mozné zejména poruchy chromosomi
(chromosomalni aberace) a takzvana monogenné
dédi¢na onemocnéni a syndromy (tedy takové, kde
pritomnost znaku je zcela nebo prevazné podminéna
pritomnosti mutace v jednom uré¢itém genu). Pocet
takovych onemocnéni je v soucasnosti odhadovin

na 8 az 10 tisic. Tento pocet je duvodem vysoké délby
prace mezi genetickymi laboratoremi, protoZe neni
ucelné udrzovat v jedné laboratofi metody pro vySetifeni
vSech — ¢asto velmi vzacnych - genetickych poruch.
Casové i finanéné patii genetickd vySetfeni mezi
podezreni na vyskyt geneticky podminéné poruchy
vrodiné dulezité vyhledat co nejdrive genetickou
konzultaci, pri které je rozhodnuto o optimalnim
postupu. U osob planujicich rodi¢ovstvi by konzultace
méla probéhnout jesté pred vznikem téhotenstvi.
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K problematice

- L] L4 >y
biologicke lecby
K tématu genetickych testi dopliivie MUDr. Michaela
Fridrichova, onkolozka Nemocnice No Bulovee
a predsedkyné Ligy proti rakoving, Ze napriklad u pacientd
se zhoubnym nadorem tlustého stfeva nebo koneéniku
s metasidzami je vhodné pomaci této metody vySetiit
pritomnost mutace urcitych gent. To lekarim umozni vybrat
pro daného pacienta spravnou, presné cilenou lécbu.
V tomto pfipadé jde o vy3effeni pitomnosti mutaci gend
zvanych RAS. Tyto geny jsou bézné pritomné v kazdé
bufice, pokud viak dojde k jejich mutaci, stanou se
spoustécem rakovinoivornych procesy. JestliZze se fato
mutace prokaze (je pfitomna zhruba u 50% pacientd
s pokrodilym kolorekidInim karcinomem), nelze s (spéchem
pouzit moderni biologickou lé€bu a je eba zvolit jinou
Jcestu”. Profo je dileZité provési testy jesté pred nosazenim
dané lécby. Mutace je mozné zjisfit ze vzorku nadorové
tkéné specidlnim laboratornim vySetfenim hrazenym
ze zdravoiniho pojisténi. , Informovany pacient a lékaf
jsou v boiji se zhoubnymi chorobami partnery, o fok se
pacient miZe tazat svého lékofe, zda bude vyseffeni
genetickych mutaci jeho nédorovich bunék provedero.
Cilem moderniho vy3etfovani pacientts s touto diagnézou
je vybrat lé¢bu na zdakladé nejnovéjsich vysledkl vyzkumy,
kierd pravé jim pfinese co nejdelii prodlouzeni zivote,”
zdiraziuje MUDr, Fridrichové.

Dd se jednoduse vysvétlit, jak testovdni probihd?
Genetickeé testovani se provadi obvykle na tirovni
genomické DNA ¢i RNA, vzacnéji na irovni genového
produktu - proteinu. Obecné lze vzorek DNA ziskat
zjakékoli tkané obsahujici jaderné bunky. Nejcasteji
vysetfovanymi vzorky jsou periferni (zilni) krev, stér
zbukalni sliznice (z dutiny ustni, poskytujici vyssi
komfort napriklad pro détského pacienta) a v pripadé
prenatdlnich testti buniky plodové vody ¢i choriovych
klki. Vzorky RNA ¢i genovych produkta musi byt
ziskavany ze tkani, kde je prislusny gen aktivni, tedy
napriklad ze svalu v piipadé nervosvalovych poruch.

Zastavme se u prenatdinich testi...

Prenatalni genetické testovani je pouze jednou soucasti
prenatédlni diagnostiky (déle je dilezité napriklad
ultrazvukové vysetieni plodu). Slouzi k odhalent ¢i
potvrzeni geneticky podminénych vrozenych vad
aonemocnéni plodu. Material k vySetieni je ziskavan
nej¢astéji jiz zminénym odbérem plodové vody

nebo choriovych klku a déle zpracovavan pro
cytogenetické vysetfeni chromosomalnich aberaci
plodu, molekularné genetické vySetreni, pripadné
biochemické a enzymologické studie.

Je mozné pomoci genetickych testit rozpoznat . sklony*”

daného ¢lovéka k nddorovému onemocnéni?
Testovani uzivané v lékaiské genetice slouzi zejména
kidentifikaci zvy$eného rizika vzniku nadorového

MUDr. Michoela Fridrichova

MUDr. lvan Subrt, Ph.D

onemocnéni u hereditarnich (dédi¢nych) nadorovych
syndromu. Testem jsou identifikovany dosud zdravé
osoby, které zdédily napiiklad nékterou z mutaci

v genech zaji$tujicich neporusenost dédi¢né vybavy

v bunkich, a maji proto vyznamné zvys$ené riziko
nadorového onemocnéni. Takovym osobam miize

byt nabidnut propracovany systém preventivnich
vySetteni, ktery slouzi k zachyceni onemocnéni

- pokud vznikne - v co nej¢asnéj$im stadiu a umozni
tak ispésnou lé¢ébu. Geneticka laboratorni vySetieni
jsou vyuzivana téz u jiz vzniklych nadort napriklad

k uréeni prognézy onemocnéni a stanoveni vhodné
1é¢by, ale tato problematika jiz patii do oblasti takzvané
genetické mediciny a zaslouzila by si samostatny ¢lanek.

Co pomoci téchto vysetreni zjistit nelze & byvd sporné?
Vzhledem ke své sloZitosti a zdvaznym dusledktim

musi mit genetické testovani zajisténu nejvyssi kvalitu,
garantovanou mimo jiné akreditaci vSech genetickych
laboratofi dle normy EN ISO 15189. Protoze v$ak dosud
nenf znama funkce vSech gent ani jejich vzdjemna
sou¢innost, mize byt vysSetieni v nékterych pripadech
zjevné geneticky podminéného onemocnéni netispésné,
protoze nelze nalézt konkrétni mutaci, jez onemocnéni
zpusobila. S nastupem novych vysetfovacich metod,
které umozni soucasné vysetireni sekvenci velkého
poctu gent, se pracovnici genetickych laboratori
alékari interpretujici vysledky téchto testii budou
muset vyrovnat také se skutecnosti, ze v dédi¢né vybave
kazdého z nas je vysoky pocet odchylek od ,spravné”
(referencni) sekvence, geneticky podminéna
onemocnéni viak zpiisobuje jen zlomek z nich. #

Helena Mikovd

Kde najit informace

Laické verejnosti i zdravotnickym pracavnikim je uréen
nekomeréni internetovy portdl Lab Tests Online
(www.laboratornitesty.cz). Slouzi pro rychlou
orientaci v novinkdch laboratorni mediciny. Naleznefe zde

nejen seznam a vysvétleni Sirokého okruhu testl uréenych
pro diagnesfiku [pro€ podsioupit uréity test a co znamenaf
vysledné hodnoty), ale toké popisy jednotlivych chorob,
jejich pfiznaky, symptomy, moznosli prevence a feropie.
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