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Pridal(a): Zuzka

EUGENIKA

» Obor definovany na konci 19. stol.

 Vychazela z predpokladu, ze intelektudlni elitu naroda Ize rozsifit vhodnym vybérem
vhodnych jedinct a naopak omezenim rozmnoZovani osob s nevhodnymi vlastnostmi.

» Tato myslenka vSak nutné znamena porusovani zakladnich lidskych prav.

K aplikaci eugenickych zasad doslo zejména v nacistickém Némecku: roku 1934 vstoupil
v Némecku v platnost zakon o zabrané plozeni dedicné zatizeného potomstva.

» Do roku 1944 bylo podle ngj sterilizovano 300 - 400 tis. osob slabomyslnych, psychicky
nemocnych, postizenych vrozenou télesnou vadou. Pozdgji byli tito lidé dokonce zabijeni
(asi dalSich 70 tis. lidi, zejména déti).

» Opacnym postupem uplatnéni eugenickych zasad byly Ustavy ,Lebensborn” (,Studnice
Zivota“). V nich byly shromazdovany déti ,rasové Cisté” z celé Evropy (nasilné
presidlené).

GENETICKE PORADNY

* Specializovana |ékarska pracovisté (oddéleni |ékarské genetiky).
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» Do péce poraden jsou oSetfujicimi Iékari doporucovani lidé, jejichz potomstvo je
ohrozeno genetickou poruchou (zejména téhotné Zeny, rodicovské pary, v jejichz rodiné
se vyskytla dédi¢na porucha, novorozenci s vrozenymi vadami, apod.). Pomoc genetika
si mUZe vyzadat i sdm pacient.

« Cinnost poraden podIéhd velmi pfisnym pfedpisdim chranicim informace o pacientech.

« Ukolem lékare - genetika je informovat pacienta o zjist&nych rizicich a poudit jej o
moznych ddsledcich. O dalSim postupu vSak rozhoduje pacient sém a nesmi byt k
zadnym krokdm nikdy nucen.

 Nejblizsi genetickd poradna: Fakultni nemocnice Ostrava Oddéleni |ékarské genetiky 17.
Listopadu 1790, 708 52 Ostrava

GENETICKE CHOROBY

* Jsou vyvolany mutacemi, ¢asto jen jednoho genu (monogenni onemocnéni). Mutovana
alela je neaktivni nebo produkuje nefunkcni protein.

« Dédicnost se ridi Mendelovymi zdkony.

» Autozomalné recesivni dédi¢nost:

« oba rodice jsou heterozygoti (nepostizeni prenaseci), maji 25% riziko, ze se jim
narodi postizené dité.

« Fenylketonurie - porucha metabolismu aminokyseliny fenylalaninu. ZpUsobuje
poskozeni nervovych bunék, tedy tézkou mentalni retardaci. Vhodnou dietou se
dd rozvinuti choroby Uspésné branit. Proto je nutné u novorozencl chorobu vcas
odhalit.

e Albinismus - porucha syntézy pigmentu melaninu. Albinotické osoby maji rliZovou
pokozku, svétlé vlasy, Sedomodré oci.

e cysticka fibréza - porucha transportu iontl do bunék, v plicnich sklipcich se
vytvari mnoho hlenu. Postizeni vyZaduji stdlou péci a umiraji zpravidla v mladém
veku.

» Autozomalné dominantni dédicnost:

* je-li rodi¢ postizen takovou chorobou, je zpravidla heterozygotem. Pri sfatku se
zdravym partnerem je 50% pravdépodobnost postizenych déti.

e Polydaktylie - vyskyt nadpocetnych prstl, popr. srlstl prstd.

« Huntingtonova chorea - Rozviji se zpravidla az ve véku 30 - 40 let. Zmény v
nervové soustaveé. Zpocatku poruchy koordinace pohyb(, zaskuby, pozdéji
rozsahlé poruchy psychiky a svalové ¢innosti, amrti.

 Polygenni dédi¢nost:
« polygenni zdklad, podminéno vice faktory (v¢. prostredi).
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« Napr. mnoha civiliza¢ni onemocnéni, zejména cukrovka, mnohé nadorové, srdecni
nebo cévni choroby.

 Multifaktoridlni zaklad maji rozStépové vady (patere, rtu ...). Diagnostikuji se jesté
pred narozenim a napravuji se operativné.

« Chromozomové aberace: (syn. chromozomové mutace)

» NejcastéjSim typem jsou aneuploidie.

« Downdv syndrom (trizomie 21. chromozomu) - Charakteristicky obli¢ej, mentalni
retardace. Casté jsou u nich i dal$i onemocnéni, napf. srde¢ni vady.

« Chromozomové aberace - pohlavné vazané:

e Klinefelterlv syndrom (trizomie pohlavnich chromozomd - XXY) - Muz: mala
varlata, zvétSené prsni zlazy, vétsinou sterilni. S kvalitni [é¢bou mohou tito muzi
vést plnohodnotny zivot, jako zdravi jedinci. DneSni moznosti terapie neumoznuiji
chorobu vylécit, ale I1écit ji.

e Turnerdv syndrom (monozomie pohlavniho chromozomu - X) - Zena: mala
postava, vrozend srde¢ni vada, vétsinou sterilni. Patfi¢nd v€asné zapocata lé¢ba
mUze zdravotni potiZze zmensit, nékteré neplodné pacientky mohou donosit dité z
darovaného vaji¢ka (ale s velkym rizikem potratu).

STUDIUM RODOKMENU

e genealogie
 Pro zobrazeni rodokmenu v genetice se pouzivaji specialni znacky. Z rodokmenu
se da usoudit na zplsob dédéni (autozomalné dominantni, autoz. recesivni, popr.
jiné). VySetfovana osoba = proband.
» Autosomadlné recesivni typ dédi¢nosti (fenylketonurie)
» Autosomalné recesivni typ dédi¢nosti (polydaktylie)
» Gonosomalné recesivni typ dédi¢nosti (X-vazana dédi¢nost) (hemofilie A)

GENETICKA DIAGNOSTIKA

 Genetické testovani mdze byt provedeno pri podezreni na dédi¢nou chorobu, pri zjisténi
rizika (predevsim pfi otéhotnéni) nebo i na vlastni zadost.

» Musi byt vazadno na kvalitni genetické poradenstvi. Testovany jedinec musi byt poucen o
prinosu testu, jeho vypovédni hodnoté a 0 moznostech dalSiho postupu v pripadé
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pozitivniho vysledku testu. Z etického hlediska je nespravné timto zplsobem testovat
malé déti, pouze na prani rodicd nebo pfi riziku z prodleni. Kazdy ¢lovék by mél mit
pravo se svobodné rozhodnout, zda si takovyto test preje, i nikoliv (napf. ne kazdy si
preje védét, ze ma vysoké riziko vzniku urcitého typu rakoviny). V pripadé nemoci, u
kterych nehrozi riziko z prodleni, by se mély testovat az osoby od 18, pfipadné alespon
od 15 let véku (kdy uZ jsou tyto osoby schopné pochopit ddsledky takovéhoto testu).
« Obvykle se provadi rozbor krevnich bunék. Genetické testovani mlze byt provedeno i
jako prenatdlni (pfed narozenim) - rozborem bunék z plodové vody.
e Metody:
« vySetreni karyotypu - zjisténi zmén chromozom?
e testy DNA - zjisténi zmén genl
* Jednou z testovacich metod je FISH [Cti fiS]. Fluorescencné obarvené sondy (Cdasti retézce
nukl. kys.) se pfipojuji na odpovidajici mista na zkoumané DNA. Pritomnost nebo absence
sviticich bodl ve vzorku pak informuje o pritomnosti ¢i absenci sledovanych gend ¢i
skupin nukleotidd.

ASISTOVANA REPRODUKCE

 Poruchy reprodukce - nejcastéjsi priciny
« u muzl: neprdchodnost chamovod(, poruchy spermatogeneze, azoospermie
(spermie v ejakulatu zcela chybi)
« u Zzen: neprlchodnost vejcovodu, porucha funkce délohy, imunologicka sterilita
(imunologicka reakce proti spermiim)

« Umélé oplodnéni: - spermatem manzela - spermatem anonymniho darce (anonymita je
nutna z pravnich dlvodl - matka by po darci mohla pozadovat vyZivné nebo darce by si
mohl narokovat rodi¢ovska prava).

* Inseminace v téle matky

« Fertilizace in vitro (mimo télo) (,dité ze zkumavky")

* Inseminace: ejakulat se zavede plastovou pipetou do pohlavniho Ustroji zeny.

e Fertilizace in vitro: - odebrani oocytl (vajicek) z téla matky, smiseni se spermiemi,
kultivace v Zivném roztoku. Vznikld embrya se pak implantuji zpét do téla matky. -
nejsou-li spermie schopny proniknout samostatné do vajicka, mohou byt dopraveny do
oocytu vpichem.

« Pred odbérem vajicek je zpravidla provedena hormonalni stimulace: podanim hormon(
Zené se dosahne dozrani vétsiho poctu vajicek soucasné.

» Preimplantacni diagnostika: genetické testovani pred implantaci zarodku do délohy. Z
moruly nebo blastocysty se odebere pro testovani jedina burika. Zarodek tim neni
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poskozen.

* Etické problémy: vicecetna téhotenstvi: po hormonalni stimulaci |ékafi ziskaji vétsi pocet
vajicek, po oplozeni in vitro tedy i vice embryi. Proces je velmi naro¢ny a drahy, pfi snaze
snizit riziko nedspéchu se dfive implantovalo vice embryi sou¢asné. Casto vak
dochazelo k viceCetnym téhotenstvim = riziko pro déti i matku. Dnes se za pfijatelnou
povazuje implantace dvou embryi. Proto se ¢asto po asistované reprodukci rodi dvojcata.

* Etické problémy: uchovavani embryi: neimplantovana embrya se uchovavaiji v hluboce
zmrazeném stavu pro pfipadné pozdéjsi dalsi pokusy o otéhotnéni. Mohou tak byt
prechovdvdana teoreticky na neomezenou dobu. V dobé, kdy se rodi¢e rozhodnou, Ze je
jiz nepouziji, embrya se nici. Pro rfadu lidi je to nepfijatelné, povazuji to za zabiti
nenarozeného ¢lovéka.

o Etické problémy: vyuziti embryi: v nékterych zemich je mozné prebyte¢na embrya pouzit
(se souhlasem rodi¢d) k védeckym Gcéellm (napr. k ziskani kmenovych bunék). | tento
postup je predmétem Casté kritiky a v mnoha statech je pfisné omezen nebo zakazan.

* Etické problémy: zhorSovani genomu Clovéka: tim, Ze je umoznéno rozmnozovani lidi se
snizenou schopnosti reprodukce, prenaseji se tyto potize do dalSich generaci (maji-li
geneticky plvod). To je vSak eticky problém celého Iékarstvi, které zachranuje jedince,
ktefi by jinak neprezili.

1. Genetika a lidské zdravi - maturitni otazka
2. Krvacivé stavy - maturitni otazka
3. Dédicna informace a geny - referat
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