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Preambule

.Obor lékarské genetiky (odb. 208) a laboratorni gene-
tické vySetfeni (odb. 816) (1) jsou v souCasnosti zajisto-
vany piislusnymi pracovisti ve fakultnich, krajskych ¢i
regionalnich nemocnicich, v€éetné nestatnich (nad)regio-
nalnich genetickych center a genetickych ambulanci (2).
Tato pracovi$té spolupracuji pfi péci o pacienta s registru-
jicimi 1ékati dalSich odbornosti ze spadovych regiont. Je-
jich lékari se specializovanou zpusobilosti v oboru
|ékarska genetika (odb. 208) indikuji po provedeni gene-
tické konzultace (tj. za osobni pritomnosti pacienta
a/nebo jeho rodiny) odpovidajici genetickéa laboratorni vy-
Setfeni v souladu s domacimi a mezinarodnimi odbornymi
doporucéenimi”. Tato pé&e pak neni zahrnuta do induko-
vané péce doporucujicich lékard jinych odbornosti. Jsou-
li vSak néktera geneticka vySetfeni indikovana primo lékari
s jinou odbornosti ke genetickému laboratornimu vySe-
tfeni v rdmci odbornosti 816, méla by byt zafazena do je-
jich ,, vyZadané péce” z hlediska postupt uhrad v ramci
velejného zdravotniho pojisténi (viz dale rozdéleni z hle-
diska zavaznosti dédi¢nych zmeén a/nebo transgenerac-
nich dopadl genetického vySetieni (3)).

Zamérem tohoto Doporuceného postupu je tedy regulo-
vat ,geneticky (pseudo)screening/geneticka vysetreni”
(vyjma institucionalizovaného screeningu novorozenec-
kého (4) dle V&stniku MZCR 6/2009), a podpotit tak fadnou,
medicinsky podloZzenou, genetickou laboratorni diagnos-
tiku v rdmci odb. 816 s relevantnimi a pozitivnhimi dopady
pro pacienta (a jeho rodinu), véetné Uspor vefejného zdra-
votniho pojisténi. Hlavnim cilem tohoto Doporuceni je tedy
omezeni odborné nepodloZenych indikaci ke genetic-
kému laboratornimu vySetreni zarodec¢ného genomu,
ktera probihaji mimo odb. 208 a maji zdvazné transgene-
raéni dopady (viz dale).

Prestoze vysledky genetickych laboratornich vySetreni
nemaiji zvlastni status (problematika tzv. ,,genetic excep-
tionalism*” (5)), tj. nad ramec ostatnich laboratornich vySe-
tfeni, na ktera se vztahuji ustanoveni Zédkona 372/2011 Sb.
a 373/2011 Sb., je nezbytné zabranit jejich zneuziti a za-
jistit jejich Fadnou interpretaci na zakladé adekvatnich kli-
nickych dat, ktera jsou soucasti indikace ke genetickému
laboratornimu vySetreni. Z tohoto dlvodu nemohou
v tomto pripadé platit obecné uznavana pravidla la-
boratorniho komplementu a laboratore odb. 816 proto
mohou, po fadné konzultaci s lékafem se specializovanou
zpusobilosti v oboru lékal'ska genetika, vySetfeni odmit-
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nout do doby, neZ bude poskytnuto fadné medicinské
zdUvodnéni pozadovaného genetického laboratorniho vy-
Setfeni ze strany indikujiciho Iékare. V tomto ohledu vybor
SLG doporuduje se fidit principy stanovenymi pro jednot-
liva geneticky podminéna (vzacna) onemocnéni v rémci
tzv. Clinical Utility Gene Cards (6).

Spoleéna ustanoveni

1) Genetické vySetfeni zahrnuje a) klinické vySetreni
(provedené lékarem se specializovanou zpusobilosti
v oboru lékarské genetiky odb. 208) a b) laboratorni ge-
netické vySetfeni ,zarode¢ného genomu” (odb. 816)
provedené v akreditovanych laboratorich, jejichZ od-
bornd zplsobilost byla posouzena dle normy ISO
15189 v souladu se Zdkonem 373/2011 Sb. — odst. 2
§ 28.

2) Lidsky zarode&ny genom (anglicky ,germline ge-
nome”) je definovan jako genom jedince tak, jak byl
zdédén od rodi¢l a jehoz ¢ast bude, po jeho pfipadné
modifikaci novymi alteracemi DNA od populaéni normy
(tj. ,,mutacemi”) prostfednictvim zarodecné bunécné
linie, dale predana potomstvu. Jedna se tedy o genom
bunécéné linie prislusnik( vice generaci na ose zy-
gota — somatické buriky organismu (viz napf. odbér
krevnich leukocytl pro genetické laboratorni vySetieni)
— gamety, tj. buniky s diploidnf i haploidni vybavou.
MozZnost vysetfeni zarodecného genomu neni tedy
omezena pouze na vysetreni samotnych zarodecnych
bunék. Pravé tato skuteénost a vyznam transgenerac-
niho pfenosu pfipadnych zmén v zarode¢ném genomu
je dvodem vysoké analytické a interpretacni naroc-
nosti genetickych vysetrenive smyslu & 28 odst. 1 Z&-
kona 373/2011 Sb. Z tohoto ddvodu by méla byt
specializovana geneticka vysetfeni primarné indiko-
véna lékafem se specializovanou zpisobilosti v oboru
lékarska genetika (odb. 208).

3) Nize uvadime pro upfesnéni vykladu Zakona 373/2011
Sb. § 28-29 specifické situace z hlediska zavaznosti dé-
di¢nych zmén, vyvojového obdobi vysSetfovaného je-
dince a/nebo transgeneracnich dopadl genetického
vySetrent:

a) Dle Zakona 373/2011 Sb. § 29 odst. 3 — ,, Genetické
laboratorni vySetreni lidského embrya nebo plodu,
v&etné stanoveni jeho pohlavi, nesmi byt provadéno
z jinych ddvodd neZ pro Ucely podle 8 28 odst. 3
pism. a) bodd 1 az 3 a bodu 6. Laboratorni genetické
vySetrfeni u lidského embrya nebo plodu mize byt
provedeno za predpokladu, Ze |ékar se specializova-
nou zpUsobilosti v oboru lékarska genetika provede
genetické poradenstvi u matky, které je po ukongéeni
laboratorniho genetického vySetrfeni u lidského em-
brya nebo plodu nasledovano genetickym poraden-
stvim k radné interpretaci vysledkd. Laboratorni
genetické vySetfeni u lidského embrya nebo plodu
se provede pouze po podani informace a s pisem-
nym souhlasem matky (8 28 odst. 4).”

b) V pfipadé vySetfeni zavaznych tzv. vysoce pene-
trantnich alteraci DNA (, mutaci”) ¢i genu nebo
tam, kde Ize na zékladé osobni a rodinné anamnézy
oCekdvat zavazné transgeneracni dopady (napf.
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u monogennich /,, vzacnych”/ onemocnéni a gene-
ticky podminénych syndromd, hereditarnich nadoro-
vych syndromU) se genetickd konzultace provadi
pouze za pritomnosti pacienta (a geneticky pribuz-
nych osob s genetickym rizikem) a/nebo jeho zakon-
nych zastupcl, a to pred indikaci genetického
laboratorniho vysetreni. Z tohoto ddvodu doporudu-
jeme zdravotnim pojisStovnam vytvoreni ,, signalniho
kodu” vykazaného pfi osobni pfitomnosti pacienta
pfi genetické konzultaci v tomto kontextu. Jsou-li
tato geneticka vysetteni indikovana primo lékafi jiné
specializace, jsou zafazena do jejich vyzadané péce,
i kdyZ po nich eventualné , sekundarné” nasleduje
genetické poradenstvi provedené Iékafem se specia-
lizovanou zpUsobilosti v I€kafské genetice s ohledem
na vysledky genetického laboratorniho vySetfeni a us-
tanoveni odst. 6 § 28 Zakona 373/2011 Sh.

c) V prinadé tzv. nizkopenetrantnich alteraci DNA ¢i
gend, které nemaji zavazné transgeneracni dopady
(napft. v oblasti farmakogenetiky, vySetfeni somatic-
kych mutaci v onkologii/hematologii, vySetfeni trom-
bofilnich mutaci, pri HLA typizaci apod.) mohou
v souladu s ,, OECD Guidelines for Quality Assu-
rance in Genetic testing” genetické laboratorni vy-
Setfeni indikovat Iékafi jinych odbornosti na zékladé
predchoziho klinického vySetfeni pacienta a v sou-
ladu s domacimi a mezinarodnimi odbornymi dopo-
rué¢enimi podle principl ,mediciny zaloZené na
dikazech”. Takto indikované vySetrfeni jsou rovnéz re-
gulovana Zédkonem 373/2011 Sh., ale v tomto pfipadé
geneticka konzultace muZe ndsledovat aZ po vysSe-
tfeni, pokud z néj vyplyva, dle odst. 6 § 28 ,,...dia-
gnosticky zavér, podle ného? Ize predpokladat dopad
na zdravi pacienta, véetné budoucich generaci, nebo
na zdravi geneticky pribuznych osob, doporudi po-
skytovatel zdravotni péce pacientovi a dotéené ge-
neticky pribuzné osobé poskytnuti genetického
poradenstvi Iékafem se specializovanou zpUsobilosti
v oboru lékarska genetika...” Nicméné, takto indi-
kované vysetreni by mélo byt zahrnuto do jejich ,, vy-
Zddané péce” z hlediska verejného zdravotniho
pojistént.

Toto doporuéeni odrazi

doporucéeni:

1) Council of Europe -, Recommendation CM/Rec(2010)11
of the Committee of Ministers to member states on the
impact of genetics on the organisation of health care ser-
vices and training of health Professional” (7)

2) Council of Europe — , Additional Protocol to the Con-
vention on Human Rights and Biomedicine, concerning
Genetic Testing for Health Purposes (8), ktery dopliiuje
Zé&kon 96/2001 Sb. ,, Umluvu o ochranég lidskych prav
v biomedicing”.

3) Evropska Unie — ,,25 Recommendations on Ethical,
Legal and Social Implications of Genetic testing” (9)

4) OECD - ,,Guidelines for Quality Assurance in Genetic
Testing” (10)
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