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Jméno a prijmeni:
Kruh:

Kontaktni email:

Ukol 1. Syndromologie
V genetické ambulanci je vySetfovana 4leta divka pro maly vzrust. Jeji aktualni vyska ve 4 letech je 95 cm. Jde o

prvni dité zdravych, nepfibuznych rodici (matka méti 166 cm, otec 164 cm), div€ina prenatalni i perinatalni
anamnéza je nekomplikovana. Psychomotoricky vyvoj je v normé, fenotyp je az na napadné mensi vzrist bez

jasnych abnormalit.

1) Zhodnotte aktualni vysku divky pomoci percentilovych graft

(k dispozici napt. na webu SZU http://www.szu.cz/publikace/data/program-rustove-grafy-ke-stazeni )

2) Jaka geneticka laboratorni vySetieni byste indikovali? Vysvétlete proc.

Ukol 2. Prenatilni diagnostika:

Na genetickou konzultaci se dostavily nasledujici t€hotné (1 a 2). Zhodnot'te jejich anamnézu a dosavadni

vysledky a rozhodnéte o moznostech dalsiho postupu:
Téhotna 1: Dosud zdrava, bez trvalé medikace, 33 let v dob€ porodu, aktualné I/0 gravidita, t.¢. 13+6 GT.
Pozitivni screening I. trimestru (PAPP-A: 0,303 MoM, free-beta-hCG: 1,574 MoM, NT: 3,05 mm, pfepoctené

riziko T21: 1:95).

Na jakou skupinu chorob u plodu se dale zamétime?

Jaké varianty dalsiho postupu této t¢hotné navrhnete?


http://www.szu.cz/publikace/data/program-rustove-grafy-ke-stazeni
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Téhotna 2: Alergicka, astmaticka, pfi obtizich uziva inhalaéné beta-2-mimetika, 37 let, III/I gravidita (1x zdravy
syn, 1x MAB v 7. GT), t.€. 16+6 GT. Prvotrimestralni screening nehodnocen (pozdni odbér pii Spatné dataci
gravidity); samostatné hodnocen druhotrimestralni screening — pozitivni (AFP: 8,123 MoM, total-hCG: 0,978
MoM, uE3: 1,117 MoM, piepoctené riziko T21: 1:9500, riziko NTD: 1:5).

Na jakou skupinu chorob u plodu se dale zaméfime?

Jaké varianty dalSiho postupu navrhnete této t€hotné?

Ukol 3. Reprodukéni genetika:

Na ambulanci se dostavil par s reprodukéni poruchou, neuspésna reprodukéni anamnéza paru trva dva roky,
partnerka tiikrat spontanné potratila, vzdy v prvnim trimestru gravidity. Rodinna anamnéza paru je nevyznamna,
vrozené vady ¢i reprodukeni ztraty v Sirsi rodin€ neuvadéji. Partnerka 37 let, zdrava. Partner 46 let, arteridlni

hypertenze, hypercholesterolémie, zjisténa oligospermie.

Jaké moznosti dals$iho postupu paru navrhnete? Budete indikovat néjaka geneticka laboratorni vySetieni? Pokud

ano, pak jaka a u kterého z partnera?
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Ukol 4. Onkogenetika:

Rodina 1: Na vysetfeni pfichazi zdrava, 22letd divka. U jeji matky (nyni 49 let) byl pfed tydnem diagnostikovan
karcinom prsu. Na stejnou chorobu zemrela v 89 letech véku, také proband¢ina babicka (matka matky) a
probandka se nyni obava, ze stejnou predispozici zdédila i ona a zada pro sebe genetické vysSetieni (v roding
zatim nikdo geneticky vySetien nebyl). Mimo vyse uvedené ptipady neuvadi probandka dalsi pripady

onkologického onemocnéni v roding.

Je v této rodiné indikovana molekularné genetické diagnostika zamétena na hereditarni formy karcinomu prsu?

Jaky zvolite postup? U koho a jaké geny budete vysetfovat?

Rodina 2: Na konzultaci pfichdzi 571eta probandka, aktualné po 1é¢bé pro jednostranny karcinom ovaria. Jde o
prvni vyskyt tohoto onemocnéni v nejblizsi rodin€ probandky. Na zéklad¢ genetického vysetfeni DNA izolované
ze vzorku nadorové tkang, které prokazalo deleci genu BRCA2 v homozygotni kombinaci, byla pacientce
nasazena lé¢ba preparatem Lynparza (Olaparib). U probandky bylo dle platnych doporu¢eni provedeno vySetieni
DNA izolované z odbéru periferni krve cilené na mutace genti spojenych s hereditarnimi nadorovymi syndromy.
Toto vySetieni v§ak bylo zcela negativni — vySe uvedena ani jind mutace nebyla prokdzana. Jaky bude vas

komentaf a vysvétleni?
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