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In vitro fertilizace (IVF) je nova a Ucinna
Ié¢ba sterility u parG s poruchou plod-
nosti. V souvislosti s IVF se vyvinula nova
genetickd metoda - preimplantacni ge-
netickd diagnostika (PGD), kterd umoz-
nuje zabranit prenosu zdvazného ge-
netického onemocnéni na potomstvo
u parl s vysokym genetickym rizikem.

V Evropé existuje velky pocet center,
kterd uz bézné nabizi PGD. K zdkladnim
indikacim PGD patfi monogenné podmi-
nénd onemocnéni, chromozomové abe-
race, stanoveni a vybér pohlavi v pfipadé
X-vazanych monogennich onemoc-
néni. V nabidce PGD jsou také mono-
genné podminéna onemocnéni s poz-
déjsi manifestaci klinickych symptomu
jako je Huntingtonova choroba, né-
kterd jind neurodegenerativni onemoc-
néni anebo pocetné hereditarni nado-
rové syndromy. Jde o skupinu geneticky
podminénych onemocnéni, u kterych

pohled na moznost prenatalni diagnos-
tiky s ukon¢enim gravidity v pfipadé pre-
nosu patologického genu neni jedno-
znacny jak na strané odbornik(, tak na
strané rodin. Nespornou vyhodou PGD
je, ze diagnostika probiha preimplan-
ta¢né a mlze byt alternativou pro pary
s rizikem pravé hereditarnich nadoro-
vych syndromd, pro které je ukonceni
gravidity eticky nepfijatelné.
Podminkou PGD je genetickd kon-
zultace na pracovisti klinické genetiky,
event. pfimo v centrech asistované re-
produkce, kterd musi byt poskytnuta
kvalifikovanym klinickym genetikem.
Genetickd konzultace je nutna pred za-
hajenim planované PGD. Klinicky gene-
tik poskytne informaci o genetické pod-
staté onemocnéni, o vysi rizika, 0 mozné
variabilité klinickych symptom a event.
mozné lé¢bé, pokud je dostupna. Kon-
zultace by méla obsahovat informaci

o zakladnich principech asistované re-
produkce a o potencidlnich genetickych
rizicich IVF (rizika chromozomovych abe-
raci, rizika vyvojovych vad). Velmi ddle-
zitou informaci je spolehlivost genetic-
kého testovani a mozna rizika falesné
negativnich vysledkd a moznost neu-
spésnosti transferu. Dalezitou informaci
pro rodinu je doporuceni ovéfeni vy-
sledku preimplanta¢ni diagnostiky inva-
zivnim vysetienim v pribéhu gravidity.
Konzultace ma byt poskytnuta nedirek-
tivné a méla by obsahovat alternativy
k PGD v podobé prenatalni diagnostiky
z choriovych klkd, event. zamniocytl po
16. tydnu gravidity.

PGD monogenné podminénych one-
mocnéni s pozdéjsi manifestaci klinic-
kych symptom( a neldplnou penetranci
se jevi u fady vysetfovanych jako eticky
pfijatelnéjsi metoda u casné prenatdlni
diagnostiky.
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