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Varovné signaly (Red flags) pro
klinickou praxi — voditko pro
zvysSené riziko genetické pri€iny
onemocheéni u pacienta

— Obecné varovné signaly pro klinickou praxi

Pritomnost jednoho nebo vice varovnych signalli mize svédcit pro genetickou
pri¢inu obtizi u pacienta:

e U pacienta se konkrétni onemocnéni vyskytuje v neobvykle mladém véku.

e Onemocnéni, které se obvykle nevyskytuje u pacienta tohoto pohlavi.

e U pacienta nejsou pfitomné obvyklé rizikové faktory zevniho prostredi, které
jsou pro onemocnéni charakteristické.

e Je pfitomna vyznamna rodinna anamnéza onemocnéni.
¢ Kiinické/laboratorni pfiznaky jsou neobvykle silné vyjadfené.

e Onemocnéni je pfitomné bilateralné v pfipadé parovych organu.




Varovné signaly pro nadorova onemocnéni

Varovné signaly pro podezreni na dédiénou formu nadoru prsu

e Vyskyt nadoru prsu a/nebo nadoru vajecnikl u nékolika pokrevnich
pfibuznych.

e Vznik nadoru ve vyrazné mladSim véku, nez je obvyklé v bézné populaci
(napf. nador prsu pfed 40. rokem Zivota).

e Duplicita nadoru prsu a nadoru vajeéniku.
e Oboustranny nador prsu.

e Nador prsu u muze.

Varovné signaly pro podezieni na dédiénou formu nadoru tlustého streva

o Vyskyt kolorektalniho karcinomu u nékolika pokrevnich pfibuznych.

e Vznik nadoru ve vyrazné mladSim véku, nez je obvyklé v bézné populaci.

e DalSi nadorova onemocnéni, jako napf. Ca endometria (ktery maze byt
asociovan s dédi¢nou formou kolorektalniho Ca) u pokrevnich pfibuznych

pacienta.

e Neékolik primarnich nadord, které vznikly nezavisle na sobé na rlznych
mistech tlustého stfeva.



Varovneé signaly pro kardiologicka
onemocnhneéni

Varovné signaly pro podezieni na dédi¢na kardiologicka onemocnéni

e Pacient, kterému nahle, bez zjevné pfiCiny zemfel zdravy pfibuzny v mladém
véku (do 40 let).

e Pozitivni rodinnd anamnéza palpitaci, arytmii, synkop, nahlé srde¢ni zastavy
nebo srde¢niho selhani v mladém véku.

e Mlady pacient s palpitacemi, synkopami nebo zachvaty s nevyjasnénou
pricinou.

e Pacient, jehoz pokrevnimu pfibuznému bylo diagnostikovano geneticky
podminéné srde¢ni onemocnéni.



Varovné signaly tykajici se reprodukce a
téhotenstvi.

Obecné zasady

e V téhotenstvi je Cas k poskytnuti genetického poradenstvi a pfipadné
provedeni prenatélniho testovani limitovany.

e Pokud ma jeden z rodi€¢l genetické onemocnéni, nebo pokud se genetické
onemocnéni vyskytuje v rodiné jednoho z rodi¢a, muze byt nutné doplnit dalsi
vySetfeni pfed tim, nez je mozné uskutecnit prenatalni testovani u plodu.

e Pracovisté klinické genetiky by mélo byt o rizikovém téhotenstvi v€as
informovéano, idealné pred 10. tydnem gravidity.

e Pokud par planuje téhotenstvi, je vhodné ho odeslat ke genetickému
vySetfeni pokud mozno vzdy jesté pred otéhotnénim.

Varovné signaly po podezieni na zvySené riziko recesivhiho onemocnéni u
plodu.

Riziko postiZzeni plodu autozomalné recesivnim (AR) onemocnénim existuje u
kazdého paru. Riziko, Ze jeden z rodi¢l je pfenase€em AR onemocnéni je zvySena
v nasledujicich situacich:

o V pfipadé pozitivni rodinné anamnézy vyskytu onemocnéni z matciny nebo
z otcovy strany.

e Pokud jsou rodice v pfibuzenském vztahu (pfibuzensky svazek,
konsangvinita).

« Oba rodiCe nalezi k etnické skupiné s vysokym rizikem ur€itého onemocnéni.
o Oba rodiCe nalezi k populaci s vysokym rizikem urc€itého onemocnéni

e Oba rodiCe pochézi z uzaviené komunity s malou pfimési genu z okolniho
etnika.



’ Varovneé signaly pro podezreni na genetické
onemocnhéni u ditéte

Varovné signaly pro podezieni na genetické onemocnéni u ditéte.
o Dité ma opozdény psychomotoricky vyvoj.

e Dité ma mnohocetné vrozené vyvojové vady.

o Dité ma obdobné obtize jako dalSi jeho pokrevni pfibuzni.

o Dité ma neobvyklé (dysmorfické) rysy nebo ma rysy, kterymi se velmi odliSuje
od svych rodicu.

o Dité neprospiva nebo ma nadmérny vzrist.
« Dité ma mikrocefalii nebo makrocefalii.
e U pokrevnich pfibuznych se vyskytuji opakované neobjasnéné potraty.

o U ditéte se vyskytuje kombinace neobvyklych obtizi.



