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Geneticka vysetreni
jsou vyznamnym pilirem
v prevenci zdravi

Genetika z pohledu mediciny patfi bezesporu mezi nenahraditelné a dynamické obory, a to i diky svému obrovskému
progresu, ktery dnes umozniuje vyznamny pfinos z pohledu prevence zdravi. Diky kompletnimu precteni lidského genomu
nam genetika dokdZze nabidnout unikatni moznost ziskat k lidskému télu navod, ktery miize vyrazné pomoci zlepsit nase
zdravi, a zejména predejit fadé zavaznych chorob, zvlasté onkologickych. Genetika jako nedilna soucast prevence zdravi
se stala zakladni misi spole¢nosti GHC Genetics — certifikované laboratofe s ambulanci, jez jako jedna z prvnich v Ceské
republice zpfistupnila genetické testy Siroké vefejnosti. Dnes jich nabizi jiz vice nez osmdesat, takze pokryva v podstaté
komplexni spektrum genetickych vy3etfeni, jez se na zakladé nejnovéjsich védeckych poznatk( stéle rozsifuje.

rdcem spole¢nosti GHC Genetics je bezesporu  bornym zdzemim i vlastnim lékarskym tymem, Cilem genetické laboratote je predevsim diagnosti-
Svlastni $pickova genetickd laboratof, v niz se ktery spolupracuje s vyznamnymi fakultnimi ka dédi¢nych onemocnéni a poruch, jez se provadi

provadéji véechny molekularné biologické nemocnicemi a s vice nez 1400 lékafi v celé Ceské  na zékladé znalosti genovych mutaci a prestaveb,
analyzy. Disponuje $pickovym vybavenim a od- republice. kdy ur¢ité onemocnéni miizeme spojit s prislusnou
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variantou znamého genu. Z hlediska preventivni
genetiky jsou pak vyznamné takzvané civilizaéni
choroby, které trapi velikou ¢ast nasi populace - at
uz jde o kardiovaskuldrni onemocnéni, cukrovku,
nebo obezitu. Na projevu téchto onemocnéni se
ucastni kombinace mutaci ve vice genech zdrover
v souladu s negativnimi zevnimi vlivy, jako jsou
nedostatek pohybu, koufeni, nevhodn4 strava

a dalsi. Jedna se o takzvana multifaktoridlni
onemocnéni, pii kterych geneticka predispozice
miize urychlit nastup obtiZi, zejména v kombinaci
s rizikovymi faktory Zivotniho stylu, k nimz patii
koufteni, konzumace alkoholu, nadvaha a dalsi
vlivy prostfedi. Prostfednictvim vySetfeni lidské
DNA je dnes mozné zjistit $iroké spektrum dédic-
nych predispozic a na zakladé genetické analyzy
poté nastavit pfesné zacilend preventivni opatfen,
ptipadné medikaci, cileny zdkrok apod. Test, ktery
je zacileny pravé na oblast prevence a jenz je vlaj-
kovou lodi laboratote, se nazyva GenScan.

Rychlejsi cesta k ti¢inné léché

GenScan analyzuje vice neZ 90 fenotypti/onemoc-
néni se zastoupenim vice nez 700 gend a genovych
variant. Jde o nejsirsi geneticky panel na trhu, kte-
ry testuje jak nej¢astéj$i monogenné podminéné
choroby (jez jsou zptisobeny nefunkénosti jednoho
z nasich gentt), tak i jiz zminéna multifaktorial-

ni onemocnéni. Dale obsahuje panely, které se
zabyvaji detoxikaci $kodlivin z vnéjsiho prostieds,
navykovych latek a 1éku, reprodukeni genetikou,
onkogenetikou, tedy predispozici k nékterym
hereditarnim (dédi¢nym) nadorim, a v neposledni
fadé také riznymi potravinovymi intolerancemi.
Pacient naptiklad trpi riznymi zaZivacimi obti-
zemi, hubne, v ptipadé ditéte neprospiva. Lékar

se snazi hledat fe$eni, neispé$né zkousi rizné re-
strikéni diety, na které se pak mohou nabalovat ob-
tize spojené s deficitem nékterych mikrozivin. Tim
se celkovy klinicky obraz jesté vice komplikuje.
Predstavme si tfeba pacienta, ktery udavé zhorseni
obtizi spojenych s konzumaci mléka ¢i mléénych
vyrobku. Podstatou obtizi mize byt deficit enzymu
laktazy (laktézova intolerance), ale také alergie

na mlé¢nou bilkovinu ¢i histaminova intolerance.
V kazdém z téchto pripadi se pak k dieté, resp.
k1é¢bé pristupuje jinak a genetické testy nékteré

z diagnéz vyloudi ¢i potvrdi. Tak pomohou se
stanovenim konec¢né diagnozy pacienta a s nasta-
venim ucinné diety a 1é¢by. Velikou ptidanou hod-
notu ma vy$etfeni i proto, Ze na zdkladé vysledka
se pak doporucuji konkrétni ndvazné testy také
pro cleny rodiny (déti) kviili potvrzeni/vylouceni
zdédéni konkrétnich mutaci.

Je nesporné, Ze genetické vySetfeni ma asi nejvi-
ditelnéjsi dopad v ramci prevence onkologickych
onemocnéni. Napiiklad rakovina prsu a vaje¢nikii
vznika v 5-10 % pripadi u Zen vlivem genetické
mutace gentt BRCA1,2. Pokud je u Zeny mutace
prokdzana, je riziko vzniku rakoviny prsu az 87 %,
coz je opravdu vysoké ¢islo. Vzhledem k tomu, Ze
kazdym rokem tuto diagndzu uslysi cca 7200 osob,

muze byt az u cca 700 osob pricina geneticka.
Rakovina prsu se netyka jen Zen, ale i muz,
ackoliv vyskyt je u nich méné casty. Zatimco

v roce 2006 bylo v Ceské republice hldseno u muzi
pouze 37 ptipadi rakoviny prsu, v roce 2020 uz
toto onemocnéni postihlo téméf 70 muza, coz
predstavuje nartst o téméf polovinu. Nejcastéji se
ptitom s rakovinou prsu u muzi setkivaime mezi
67.a 71. rokem Zivota, tedy ptiblizné o 5 az 10 let
pozdéji nez u zen. Diky zji$téné mutaci, ktera je

I PROSTREDNICTVIM VYSETRENI
LIDSKE DNA JE DNES MOZNE ZJISTIT
SIROKE SPEKTRUM DEDICNYCH
PREDISPOZIC A NA ZAKLADE GENETICKE
ANALYZY POTE NASTAVIT PRESNE
ZACILENA PREVENTIVNI OPATRENI,
PRIPADNE MEDIKACI CI CILENY ZAKROK.

vézana s nékterym onkologickym onemocnénim,
je poté osoba monitorovana s Castéjsi frekvenci,
aby se ptipadné rakovinné bujeni podatilo zjistit

v raném stadiu, ¢imZ se vyrazné zvySuje $ance

na vyléceni. Velmi dulezitd je znalost mutace gent,
a to jak u Zen, tak i u muzi, nebot tuto mutaci mo-
hou prenést na své potombky, u kterych nasledné
muize onemocnéni propuknout.

GHCGENETICS

Spolecnost byla zalozena v roce 2007 jako
nejmladsi a nejdynamicté;si ¢len skupiny
GHC Healthcare Worldnet, kterd vznikla

v roce 1947 v USA.V soucasné dobé zahrnuje
kromé genetické laboratore a ambulance
také laboratorni a klinickd pracovisté v USA,
Evropé a Japonsku, prestizni soukromou
kliniku s nemocnici v Ceské republice

a specializovanou kosmetickou laboratof

v centru Pafize. V soucasné dobé se v GHC

Genetics jako v jedné z mala laboratofi

v CR provédi plné automatizovany proces
zpracovani, ktery umoznuje bezproblémovou
analyzu tisicti testovacich vzorkd denné.

GHC GENETICS

Vice informaci na:
+420234280280
info@ghcgenetics.cz

www.ghcgenetics.cz
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Genetické testy predem
odhali citlivost na léky

Jednim z unikatnich vysetfeni provadénych

v laboratoti GHC Genetics je bezesporu analyza
klinického exomu, ktera se provadi zejména

u tzv. syndromologickych pacienti - tj. téch,
ktefi jsou charakterizovani specifickym sou-
borem pfiznaka, jez svéd¢i pro urcitou vadu,
zévadu, poruchu, chorobu ¢i nemoc. Klinicky
exom (CES) analyzuje zhruba 4 500 gent, které
jsou asociovany s jednotlivymi onemocnénimi.
K hodnoceni se pouziva specidlni bioinformatic-
ky program, ktery provadi mimo jiné i hodno-
ceni tzv. TRIO analyzy (tzn. porovnani matka/
otec/proband). Tento ndstroj je velmi zddany pro
hledéni mutaci u klinicky tézce indikovanych
ptipadi. Pomoci této analyzy bylo mozné uréit
takové diagnozy, jako jsou Liang-Wang syndrom,
metafyzarni dysplazie, rendln{ tubuldrni dysgene-
ze, Johanson-Blizzard syndrom, syndrom Coffin-
-Sirin a dal$i vzdcnd genetickd onemocnéni. Na
zddost 1ékaii nové dochazi k zavadéni celoexo-
mové analyzy (WES), pfi niz se jiz vy$etfuje pres
19000 gentl.

Novinkou v oblasti genetickych vysetfeni je
farmakogenetika. Ta umoziiuje stanovit, jak

bude jedinec reagovat na urcité léky na zakladé
dédi¢nosti neboli geneticky dané aktivity enzymi,
které 1éky metabolizuji. Farmakogenetickd analyza
pomtiZe stanovit G¢innost konkrétnich 1é¢iv, iden-
tifikuje léky, které jsou pro pacienta vhodné a které
méné, pomize nastavit spravné ddvkovani, snizi
riziko nezadoucich uc¢inkd u konkrétnich druhd
1é¢iv, identifikuje pacienty ndchylné k interakcim
mezi riznymi druhy léki a pomiiZe sniZit jejich
vyskyt, zkrati se doba vybéru vhodnych 1é¢iv, zvysi
se compliance pacienta s 1é¢bou. Nejvétsi vyznam
ma zejména v oborech psychiatrie, neurologie

a interni mediciny.

Odhali i vrozené vady

ocekavanych miminek

V roce 2022 zadala laboratof nabizet také mikro-
biologicka vysetfeni na fadu infekénich chorob
véetné sexudlné pienosnych. Téhotné Zeny mohou
naptiklad nové vyuzit vySetteni TORCH, coZ je
zkratka pro skupinu infek¢énich chorob, které pravé
u téhotnych mohou zptsobovat vazné vrozené de-
fekty u novorozenctl. Nebezpeci téchto onemocné-
ni je, Ze jejich nakaza muiZze byt ¢asto bezptiznako-
vaav 1. trimestru je pro téhotné velkou hrozbou.
TORCH panel zahrnuje vySetfeni na toxoplazmo-
zu, zardénky (rubella), cytomegalovirus (CMV)

a herpes simplex virus (HSV1,2).

Geneticka vySetfeni jsou bezesporu zcela nena-
hraditelnd jako néstroj pro diagnostiku mnohych
onemocnéni, ale stale vét$i vyznam maji také

z pohledu prevence zdravi, kam je zcela oprav-
néné mizeme zafadit jako jeden z vyznamnych
pilifi. m
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