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VASE ZORAVA TELEVIZI . Revirni bratrska pojistovna
° Katefina Kyselova, vedouci geneticka, Centrum Iékarské genetiky SPADIA:

Genetické testy mohou predejit onemocnéni vaseho ditéte

Tomas Tikal, TV Polar: Dobry den, hostem magazinu TV Medicina Special je tentokrat pani
doktorka KateFina Kyselova, expertka na genetiku a také vedouci geneticka Centra lékarské
genetiky Spadia. Dobry den, vitam Vas.

KateFina Kyselova, vedouci geneticka, Centrum lékarské genetiky SPADIA: Dobry den.

Tomas Tikal, TV Polar: JeSté neZ si budeme o genetice povidat, podivame se na Uvodni

prispévek. Poprosim rezii.

Tomas Tikal, TV Polar: Geny213, pod timto nazvem se skryva novy preventivni program,
ktery ma u budoucich rodicl ve véku od osmndcti do Ctyriceti deviti let prostfednictvim
genetického testu v€as odhalit mozna dédi¢na onemocnéni jejich déti jeSté pred planovanym
otéhotnénim partnerky. Test je konkrétné zaméren na vysetreni nejcastéjSich mutaci v péti
genech. Jedna se o Ctyfi dédi¢né nemoci, cystickou fibrézu, spinalni svalovou atrofii,
nejcastéjsi typ vrozené hluchoty, fenylketonurie a rovnéz jednu nemoc X chromozomu
prenasenou Zenami na potomky muzského pohlavi. Cilem projektu je snizit riziko
onemocnéni novorozenct dédi¢nou chorobou na minimum, a to zejména v pripadech, kdy
se v rodinach budoucich rodi¢l nékteré z téchto onemocnéni jiz vyskytlo, anebo naopak o
svych blizkych napfriklad z dGvodu adopce nic nevédi. Testy rovnéZz mohou odhalit i
vzdalenou pribuznost. Geneticky test se bude provadét dvéma zakladnimi zplsoby. Jednak
pomoci domaci samoodbérové sady, nasledné analyzy v laboratofi a online konzultace
vysledk( s [ékarfem. Druhou variantou je, Ze zajemci pfimo navstivi odborné pracovisté, kde
si nechaji odebrat vzorek krve. VSe ostatni pak budou primo konzultovat a reSit s odborniky
na genetiku.

Tomas Tikal, TV Polar: Pani doktorko, jak se mUZe pfihodit, Ze dva zdravi lidé maji spolu

nemocné dité?

Katefina Kyselova, vedouci geneticka, Centrum Iékaiské genetiky SPADIA: Existuje vice
pFi¢in narozeni ditéte s néjakou vyvojovou vadou. Nékteré mohou vznikat zcela spontanné a
nahodné. Nicméné nékterymi miZeme byt tzv. zdravymi pfenaseci. Témto chorobdm se Fika

recesivni.


https://polar.cz/porady/magazin-tv-medicina/magazin-tv-medicina-19-04-2023-17-43

Tomas Tikal, TV Polar: Vim, Ze je to napfiklad cysticka fibréza. Mdzete ndm popsat, co je to

za nemoc, prosim?

Katefina Kyselova, vedouci geneticka, Centrum lékarské genetiky SPADIA: To je
onemocnéni hlavné plic a traviciho systému. Ty déti maji problémy s hlenem v plicich, musi

mit pravidelné inhalace, rehabilitace. Maji problémy s travenim.
Tomas Tikal, TV Polar: Pak je to spinalni svalova atrofie. To je co?

Katefina Kyselova, vedouci geneticka, Centrum lékarské genetiky SPADIA: Toto
onemocnéni je onemocnéni nerv(, které zasobuji svaly, tzv. motoneuron. Tyto déti maji
problémy s chlzi, viceméné ochablosti sval(. Nakonec mohou mit potiZe s polykanim a

bohuzel az potom i s dychanim.
Tomas Tikal, TV Polar: Pak je to také nejcastéjsi typ vrozené hluchoty.

Katefina Kyselova, vedouci geneticka, Centrum lékarské genetiky SPADIA: Hluchotu by
si clovék umél predstavit. Jsou to déti, které jsou od narozeni neslysici.

Tomas Tikal, TV Polar: A fenylketonurie?

Katefina Kyselova, vedouci geneticka, Centrum lékarské genetiky

SPADIA: Fenylketonurie patfi mezi metabolické poruchy. Je to porucha zpracovani
fenylalaninu, ktery se nespravné zpracovava, uklada se potom nasledné v mozku a poSkozuje
vyvijejici se mozek. Tato choroba muzZe zpUsobit az nevratné poskozeni mozku, takze s

néjakou mentalni moznou mentalni retardaci.
Tomas Tikal, TV Polar: Pak je to jeSté je jedna nemoc, X chromozomul.

Katefina Kyselova, vedouci geneticka, Centrum lékarské genetiky SPADIA: Tato
choroba, kterou myslite, se jmenuje prfesné syndrom fragilniho X a je to druha nejcastéjsi
pfi¢ina mentalni retardace u muzd. Zeny mohou byt tzv. zdravé pfenasecky a mohou trpét
pouze tfeba n&jakou poruchou plodnosti. Nicméné na nich tato choroba pravé neni patrna,

ale mohou mit padesat procent mentalné postizenych chlapcu.
Tomas Tikal, TV Polar: Které z téch nemoci jsou nejcastéjsi?

Katefina Kyselova, vedouci geneticka, Centrum Iékaiské genetiky SPADIA: Nejcastéjsi je
cysticka fibroza z téchto recesivni chorob. Je to i proto, Ze kazdy dvacaty paty clovék jsme tzv.

zdravym prenaSecem.



Tomas Tikal, TV Polar: Ted jsme divaky trochu vystrcili, pojdme jim Fict, jak predejit témto

téZzkym onemocnénim. Jestli se to da zjistit v€as a néjakym zpUsobem to riziko omezit.

Katefina Kyselova, vedouci geneticka, Centrum lékarské genetiky SPADIA: V souCasné
dobé bohuZel zatim mlZeme vySetfovat pouze ve chvili, kdy ten potomek je jiz na svété.
TakZe v tuhle chvili vétSinou byla diagn6za a nasledné jsme rodi¢im fekli, Ze jsou oba dva
zdravi prenaseci. Nicméneé v soucasné dobé Ize uz udélat vySetfeni dopredu pred pocetim a
zjistit, jestli clovék nese poskozenou kopii, jestli ji ma skryté ve své DNA a i potom nasledné
zjistit, co mohl predat tomu svému potomkovi.

Tomas Tikal, TV Polar: Jak tedy mUZeme co nejvice sniZit riziko, Ze se ndm narodi dité s

nékterou z téchto chorob? Co pro to mohu udélat?

KateFina Kyselova, vedouci geneti¢ka, Centrum lékaFské genetiky SPADIA: Uplné
nejlepSi bude, kdyZ kontaktujete néjakého klinického genetika nebo néjakou laborator
genetiky, které provadéji testy na tady tato onemocnéni. Téchto test( je vice druhd, nékteré
vySetfuji pouze zakladni, nékteré jich vySetfuji vice téch chorob, zalezi na tom, ktery si potom

clovék vybere.

Tomas Tikal, TV Polar: Rozjel se projekt Geny213, ktery by mél pomoci s osvétou v této

problematice. Tak jakym zpUsobem probiha a jak se mohou lidé do néj zapojit?

Katefina Kyselova, vedouci geneticka, Centrum lékarské genetiky SPADIA: Tento projekt
zahajila RBP zdravotni pojistovna, ktera je ochotna prispivat klientlim na vySetreni téchto
skrytych prenasecstvi. My jsme radi, protoZe toto vySetfeni neni bézné hrazeno z verfejného
zdravotniho pojisténi, tim padem klienti si za néj musi platit a v pfipadé prispévku, ktery od

RBP zdravotni pojistovny je, je mozno tu cenu velmi intenzivné snizit.

Tomas Tikal, TV Polar: Napada mé jesté otazka, jakym zplsobem ten odbér probiha?

Predpokladam, Ze je to normalni odbér krve a rozbor.

Katefina Kyselova, vedouci geneticka, Centrum Iékaiské genetiky SPADIA: VétSinou se
jedna o odbér krve bézny, kdy tomu klientovi se odebere par mililitrd normaini bézné krve s
Zily a ta se potom odesSle do laboratore, kde se zpracovava. Pravé podle toho, co si ten klient

vybere za vysSetfeni, ta se mu provedou.
Tomas Tikal, TV Polar: Co se déje po vysledcich testd, kdyZ nedejboZe nedopadnou dobre?

Katefina Kyselova, vedouci geneticka, Centrum Iékarské genetiky SPADIA: Tam kdyZ

Zjistime, Ze je pouze jeden z rodiny prenasec a ten druhy z partnerl neni, mdzeme fict, Ze



existuje sice né&jaké tzv. rezidualni riziko, to znamena né&jaké minimalni riziko, Ze by se mohlo
narodit dité s touto vadou, nicméné je opravdu viceméné zanedbatelné. V pfipadég, Ze se ale
potkaji dva prenaseci, to riziko uz je vyssi, protoZze mohou dat oba dva kazdy si tu svoji

poskozenou kopii a tim padem to riziko se zvySuje az na 25 %.
Tomas Tikal, TV Polar: A jak se to tedy resi?

Katefina Kyselova, vedouci geneticka, Centrum lékarské genetiky SPADIA: D3 se to
vyresit dvéma zpUsoby. Bud'v pribéhu téhotenstvi, anebo jesté pred pocetim, coz? je
samoziejmé lepSi pro tu Zenu i pro tu rodinu, protoZze my umime vysetfit embryo za pouziti
asistované reprodukce. Umime vysetfit embryo, abychom zjistili, co pfesné zdédilo, jestli ma
ty obé kopie poSkozené a bylo by nemocné, anebo bude zdravé. To embryo, které ma obé

kopie poSkozené, se potom nezavadi.

Tomas Tikal, TV Polar: Je tedy tento projekt vhodny pro ty, ktefi planuji déti, anebo pro
vSechny? Jak to je?

Katefina Kyselova, vedouci geneticka, Centrum lékarské genetiky SPADIA: Je to
viceméné vhodné pro vechny, i pro ty, ktefi uz doma déti maji, protoze se muize stat, Zze
poprve se ti dva prenaseci trefili spravné, ale bohuzel potom podruhé uz mohou mit zase
postizeného potomka. TakZe opravdu pro kohokoli, kdo planuje rodinu, je to mozné. Je to i
lepsi tfeba pro déti z adoptovanych rodin, protoZe ty vlibec nemaji mozZnost zjistit, co se u
nich v rodiné vyskytlo. Nemaji ty mozZnosti se néjakym zptsobem s rodinami kontaktovat a

tim padem mohou byt pravé i vySetfeny ted.
Tomas Tikal, TV Polar: Je to informace na cely Zivot, pfedpokladam?

Katefina Kyselova, vedouci geneticka, Centrum lékarské genetiky SPADIA: Ano, DNA
neménime, takze tato informace vam z(stava. Je to vlastné investice, kterd se nemusi

opakovat.

Tomas Tikal, TV Polar: Zminovali jsme, Ze jste rada za spolupraci s firmou RBP ZP. ZaZila jste
jako geneticka néco takového, s ¢im byste tfeba byla spokojena, kdyby ten projekt pFinesl?

Nevim, sto tisic, deset tisic vySetfenych, nové prichozich?

Katefina Kyselova, vedouci geneticka, Centrum lékarské genetiky SPADIA: |3 jako
genetik bych byla moc rada, kdybych nemusela sdélovat lidem diagnézu u jejich potomkda, u
Cerstvé narozenych déti, kdy jim bud po novorozeneckém screeningu, nebo i proto, ze
prijdou, protoze se dité nevyviji tak, jak by mélo a zjistime tady tuhle chorobu. TakZe za mé je
to hrozné dobre, Ze se tady tahle problematika bude dostavat do podvédomi lidi a jsem rada,



Ze nebudeme muset tém zdravym prenasecd, tém rodindm zdravych prenasecl pravé
sdélovat to, Ze by tak méli takto postizeného potomka.

Tomas Tikal, TV Polar: Fajn pani doktorko, dékuji moc za rozhovor. Méjte se hezky a nékdy
pristé si tfeba Fekneme, jak cely ten projekt probiha. Méjte se, na shledanou.

Katefina Kyselova, vedouci geneticka, Centrum Iékarské genetiky SPADIA: Dékuji za
pozvani. Na shledanou.

Redak¢né upraveno / zkraceno.
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