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Panelova diagnosticka analyza

Test, ktery vam fekne vse
o0 zdravi vaseho budouciho ditéte.
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Co je PANDA?

PANDA je specialné vyvinuty geneticky test, ktery umoziiuje
vysetfFit stovky mutaci a variant v DNA, které zapfFicinuji

nejcastéjsi geneticka onemocnéni nebo maji vyznamny vliv
na plodnost a ispésny prubéh téhotenstvi.

Panel umoznuje diagnostiku tykajici se poruch plodnosti
a jeji lecby. Poskytuje informace o nékterych genetickych
pricinach neplodnosti nebo o poruchach vyvoje embryi. Dale
umi diagnostikovat trombofilni mutace a nejcastéjsi vzacna
onemocnéni jako je cysticka fibroza, spinalni muskularni
atrofie, hluchota a syndrom fragilniho X.
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Kdo se muzZe nechat testovat?

Testovani je vhodné zejména pro pary vyuzivajici pomoc
asistované reprodukce, ale je mozné jej doporucit i tém,
ktefi se snazi o dité spontanné. | pfesto, Ze jsou oba
partnefi na prvni pohled zdravi, mohou byt pfenaseci
genetické nemoci. Ta se mlZe projevit pravé u jejich
potomka.

Co vam prozradi vysledky testu PANDA?

Vysledky tohoto genetického vySetfeni provadéného
z krve prfinasi jedinecné informace o pric¢inach
neplodnosti muze Ci Zeny, o stupni odezvy vajecnikd
Zeny na hormonalni stimulaci nebo o rizicich spojenych
s podavanim hormonalni substitucni terapie po
zavedeni embrya. Diky tomu je mozné pfizpUsobit
pacientim lécbu jeSté vice na miru. Test také odhaluje
pripadné genetické vlohy k nejcastéjsim dédicnym
nemocem, vrozené sklony k potraceni, a dokonce umozni
predpovidat i vyvoj embrya. Pokud Zena opakované
potraci a lékafum se nedafi zjistit pfesny divod, na
klinice Repromeda muze ziskat nejen odpovéd, ale i
feSeni své situace.
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Diagnostika vzacnych onemocnéni
Co jsou to vzacna onemocnéni?

Existuje vice neZ 8000 rlznych vzacnych dédicnych
onemocnéni, kterd jsou zplsobena poruchou funkce
jednoho genu - jinak se jim také Fika monogenni choroby.
Tykaji se asi 5 % populace a vétSinou jsou odhalena u
novorozencl a kojenc(.

Jaka jsou to onemocnéni?
Ve stfedni Evropé patfi mezi nejrozsifenéjsi monogenni

choroby cysticka fibroza, spinalni muskularni atrofie,
hluchota a syndrom fragilniho X.
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Cysticka fibroza je zavazné onemocnéni, které se v nasi populaci vyskytuje pomérné
Casto. Postizenou osobu invalidizuje a zkracuje ji Zivot. PoSkozuje nejvice dychaci
Ustroji a Ustroji travici, vyzaduje trvalou intenzivni a nakladnou lécbu véetné napriklad
transplantace plic. Informace o pfitomnosti mutace umoznuje prevenci prenosu

onemocnéni na potomstvo.

Spinalni muskularni atrofie je velmi zavazné onemocnéni vedouci k atrofii vsech
svalovych skupin vcetné svall dychacich. V soucasnosti existuje écba prodluzujici
Zivot postizenym détem, ale je zatim malo dostupna a nezabrani imrti v détskem véku.

Informace o pritomnosti mutace umoznuje prevenci prenosu onemocnéni na potomstvo.

Hluchota je velmi handicapujici, protoze vyfazuje jeden z nejdulezitéjsich smysla
a rovnéz brani rozvoji feci. Existuje nékolik moznych genetickych pricin postizeni
sluchového Ustroji, panel obsahuje diagnostiku té, ktera je v ceské populaci nejcastéjsi.

Informace o pfitomnosti mutace umoznuje prevenci prenosu vady na potomstvo.

Se syndromem fragilniho X se poji fada nepfiznivych pfiznakd a toto onemocnéni je
druhou nejcastéjsi pricinou mentalni retardace. U Zen, které jsou nosickami mutace, je
snizena tvorba vajicek. Informace o pritomnosti mutace umoznuje efektivnéjsi lecbu

poruch plodnosti a prevenci prenosu vady na potomstvo.
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Diagnostika poruch plodnosti

Diagnostika tykajici se poruch plodnosti a jeji lecby je
jednouzhlavnich oblasti, kde panel naléza své uplatnénia
pomaha. Diky panelu lze pFesné zjistit nékteré genetickée
pri¢iny muzské neplodnosti, poruch ovulace a poruch
vyvoje embryi. Znalost variant v DNA zaroveri umoznuje
zvolit nejvhodnéjsi lecebné postupy a bezpecné davkovat
leky, které se v ramci metod asistované reprodukce
pouzivaji.
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Diagnostika trombofilnich mutaci

Trombofilni mutace mohou byt pricinou zavaznych
komplikaci u Zzen wuzivajicich antikoncepci, pfipadné
jinou hormonalni lécbu, a u téhotnych Zen. Mohou také
zplsobovat nékteré poruchy plodnosti a komplikace
jejich lécby. U muzi mohou byt pficinou chorob srdce a
cév. VySetfeni umoZniuje upravit uZivani lékl, pfipadné
pfijmout preventivni opatfeni, aby se onemocnéni
nebo jeho nasledkim predeslo. U osoby s vySetfenymi
trombofilnimi mutacemi je mozna efektivnéjSi a
bezpecnéjsi lécba poruch plodnosti.



A 4 b
X A




€ \
N
@ .
l |
t 5t
b | R
- v

Co délat, pokud PANDA odhali riziko?

Pokud jsou vySetrenim zjistény vliohy pro nékteré z téchto
onemocnéni a hrozi jejich vyskyt u potomky, lze jesté
pred otéhotnénim provést preimplantacni genetické
testovani (PGT) embryi piislusného paru a prenést do
délohy jen takova embrya, ktera neobsahuji mutovaneé
geny. Diky tomu se snizuje riziko mozného samovolného
potratu, nutnosti umélého preruseni téhotenstvi pro
genetickou vadu nebo narozeni postizeného ditéte.

V pfipadé, Ze test PANDA zjisti snizenou odezvu vajecnik(
na hormonalni stimulaci, lze upravit dalsi postup tak, aby
i vtomto pripadé byla [écba Uspésna.
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