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Od roku 1993, kedy vedci identifikovali gén zodpovedny
za Huntingtonovu chorobu, je mozné vykonat genetické
testovanie s cielom zistit, i je dana osoba nositelom
mutovanej verzie génu, ktora tuto chorobu spdsobuje.

Genetické testovanie sa mdze pouzit na diagnostiku v
pripade, Ze sa objavia symptomy, ¢im sa pomo&ze predist
nespravnej diagnoze, kedze symptomy sa mézu liSit a
mozu byt spdsobené aj inymi ochoreniami.

Lekar mbze nariadit krvny test na potvrdenie alebo
vylucenie HCH.

Proces genetického testovania na Huntingtonoveu chorobu
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KedZe mutacia je dedi¢na a pritomna od narodenia,
dospeli sa mdzu rozhodnut pre testovanie eSte predtym,
ako sa objavia akekolvek priznaky.

Priblizne 15-20 % ludi v riziku (tych, ktori maju 50 % Sancu
byt nositelmi mutacie a maju znamu rodinnu anamnézu
HCH) sa rozhodne podstupit presymptomaticky test.

Existuju usmernenia, ktoré zabezpecuju, aby sa test
vykonal podpornym spbsobom a aby bola osoba
pripravena na vysledok.

Podstupenie genetickeho testu by malo byt vzdy
osobnym rozhodnutim a klucova je primerana podpora a
nasledna starostlivost.

Presymptomatické testovanie sa zvyCajne vykonava na
Specializovanych genetickych oddeleniach v
nemocniciach no nie vsetky nemocnice ho ponukaju -
niekedy je potrebné odporucanie do odborného centra
pre HCH.

Aj po zacati testovacieho procesu mobzete kedykolvek
pozastavit, odlozit alebo sa rozhodnut, Ze si vysledky
nechcete nechat oznamit.



Testovanie, ked' nemate Ziadne priznaky
(presymptomaticke alebo prediktivhe testovanie), je
osobnou volbou.

Niektori ludia chcu jasnost pre planovanie zivota a
prijimani rozhodnuti, napriklad o tom, &i budu mat deti,
zatial' ¢o ini to radsSej nechcu vediet. Rozhodnutie by
malo byt vzdy dobrovolné a podporované. Pristup k
genetickému poradenstvu, podpore dusevneho zdravia a
sietam rovesnikov alebo zdruzeni je dblezity pred, pocas
a po testovani.

Nezabudnite, ze pristup k tymto sluzbam a spdsob
poskytovania poradenstva sa moézu lisit v zavislosti od
regionu alebo krajiny. Neexistuje jediny ,spravny“ cas na
testovanie - existuje len Cas, ktory sa vam zda spravny.
Proces je mozné v akejkolvek faze pozastavit alebo
odlozit a neexistuje ziadna povinnost podstupit alebo
dokong¢it test.

Mam podstupit prediktivny test?

Ano, potrebujem to vediet Nie, nepotrebujem

Nevedomost je pre mia vaésia . to vediet
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Ze mam ten gén. Potrebujem to @ Zit v.nelstot'e je pre mna

vediet a naplanovat si zivot éo lahsie ako zistit, ze
najlepsie. o o Mam gén na HCH
O O
Ano, mozno
Porozpravam sa s genetikom aby som Nie je to pre mia ten
lepsie pochopil cely proces, potom spravny ¢as. Mozno to
sarozhodnem sa, ¢i vtom budem urobi neskor.
pokraéovat.



Predtym, ako sa rozhodnete podstupit geneticky
test, je doélezité pochopit, ¢o je Huntingtonova
choroba (HCH) a ako sa dedi¢ne prenasa. Zistite si
informacie o svojej rodinnej anamneéze, o tom, ¢o
znamena mutacia génu HCH (opakujuce sa
sekvencie CAG, ktoré urcuju, Ci sa HCH prejavi), a
ako sa mdézu priznaky v priebehu Casu vyvijat.

Test vam moéze potvrdit, ¢i mate tuto génovu
zmenu, nedokaze vsSak presne urcit, kedy sa
priznaky objavia ani ako bude choroba postupovat.

Pochopenie toho, ¢o vam test mdze a nemobze
povedat, vam pombze prijat informovanée
rozhodnutie.

Je velmi délezité porozpravat sa s lekarom, ktory
rozumie HCH. Neuponahlajte sa - nie je dévod na
zhon. Ako nahle dostanete vysledky, su konecne,
takze sa uistite, ze ste pripraveni. Majte tiez po boku
podporujucu a doéveryhodnu osobu, s ktorou si
mozete porozpravat o vaSom rozhodnuti. Pamatajte,
Ze vtom nie ste sami.



Co by som mal/a zvazit pred absolvovanim testu?

Geneticky vzorec
> Huntingtonovej choroby

Vasa rodinna anamnéza na
HCH

Podrobnosti o mutacii HCH
(opakovania CAG)

/N

testom

Znalosti o HCH pred @ />

Rozvoje symptomov.

. Co vam test moze a nemoze
povedat
@ Vplyv vysledku testu na
o) rozne aspekty Zivota (praca,

poistenie...)



Testovanie moéze priniest jasnost do planovania a
zmiernit neistotu; mdze vSak tiez vyvolat silné emocie a
zmenit rodinnu dynamiku. Podpora a poradenstvo su
klucové pre zvladnutie okamzitych reakcii aj dlhodobych
rozhodnuti.

Pre niektorych ludi je vedenie vysledkov uzitoc¢ne; pre
inych je spravne rozhodnutie nevediet. Ludia maju rézne
osobnosti, perspektivy a okolnosti, a preto neexistuje
spravna alebo nespravna volba.

Vyhody a vyzvy genetického testovania

-0 Jasnost pre Silny Emocionalne
nyQYQ planovanie Dopad
_ Zmierfuje QD Zmeny v rodinnej
o neistotu N dynamike




Test urcCi, ¢i mate geneticku mutaciu, ktora spdsobuje
Huntingtonovu chorobu, alebo nie. Ziskate tiez
informacie o tom, kolko CAG opakovani sa vo vasej
mutéacii nachadza.

PocCet opakovani poskytuje naznak toho, kedy modzete
oCakavat, Ze sa objavia priznaky choroby. Majte vSak na
pamati, Zze pocet opakovani CAG sam o sebe nehovori
vSetko, preto je ddlezité prebrat ich so Specialistom
(genetikom a psycholdégom), ktory vam pomoze vysvetlit,
co vysledky znamenaju pre vas osobne.

Pochopenie vysledkov genetickych testov

\ / «— ldentifikuje pocet CAG opakovanii
\ / «——— Interpretacia vysledkov

\ / @—————  Konzultujte so Specialistami

Osobny vyznam

Informované rozhodnutie
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Pozitivny vysledok testu znamena, ze ste nositelom
mutacie Huntingtonovej choroby a v ur¢itom momente
svojho zivota u vas HCH prepukne.

Nie je to dozivotny trest: mnoho ludi s pozitivhym
vysledkom nadalej vedie plnohodnotny a zmysluplny
zivot, pracuje, nadvézuje vztahy, ma a vychovava deti (s
rizikom alebo bez neho) a zostava aktivnych. Ludia si
najdu vlastné spoésoby, ako sa s HCH vyrovnat a Zit s
nou.

Zivot s pozitivnym Huntingtonovym testom

Ziskat pozitivny Vypracujte si Zostaiite
vysledok testu Zivotné plany aktivni

© o%go

0 ©

Vyhiadajte Udrziavat

poradenstvo Vziahy Posilneny zivot
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Existuju rézne spdsoby, ako mat deti, ak ste nositelom
mutacie Huntingtonovej choroby.

Deti pocaté prirodzenym spdsobom maju 50 % Sancu
zdedit mutovany gen.

Existuju aj iné moznosti, ako znizit alebo zabranit
prenosu mutacie, napriklad testovanie embryi pocas
oplodnenia in vitro (IVF) pred tehotenstvom, vcCasné
prenatalne testovanie alebo pouzitie spermii alebo
vajicok od darcu bez mutacie.

Kazda moznost so sebou prinasa emocionalne,
praktické a etické uvahy. Odporuc¢a sa konzultacia s
genetikom a reprodukénym Specialistom spolu s
psychologickou podporou, aby sa zistilo, ktoré cesta je
pre danu situaciu najvhodnejsia.

Ako mat zdravé deti aj napriek genetickej mutacii?

- &fs) Darcovskych gamét
Umoziiuje testovanie embryi ~——
a vyber tych bez mutacie
pomocou PGD )
of

Asistovana q
reprodukcia @ e° (7
. Pouziva spermie alebo vajicka

od darcov bez mutacie

Prenatalne testovanie

Testuje plod poéas tehotenstva, aby sa
zabezpedéilo, ze neobsahuje mutacie
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Vysledky vam budu dorucené doéverne, zvyCajne pri
osobnom stretnuti s genetikom a psychologom. Vysvetlia
vam, ¢o znamena vasSe Cislo CAG a ako vas to mobze
ovplyvnit.

NajlepSie je mat vopred plan, komu chcete o vysledku
povedat. Mnoho Iudi sa rozhodne priviest svojho
partnera alebo niekoho ineého, komu déveruju a kto je im
blizky. Je to vase rozhodnutie a lekari budu reSpektovat
vasu dobévernost. Je vSak uzitoéné premysliet si, aké
informacie by mohli potrebovat ¢lenovia vasej rodiny,
aby mohli situaciu zvladnut ¢o najefektivnejsie.

Kto dostane informacie o vysledku?

§ O

%%3
- : Vy si
Vysledky vam :
. - vyberiete ; )
buda dorucené Nasledné kroky
Kto to bude Sl g
doverne g podpora a prakticke
vediet. . .
planovanie

13



Poradcovia vam mobzu pomobct zvazit, Ci a ako
zdielat informacie s rodinou a ake praktické kroky
podniknut dalej.

Malo by sa ponuknut nasledna podpora, vratane
emocionalnej podpory, lekarskych prehliadok,
planovania terapii alebo Klinickych studii a
pravneho alebo finan¢ného poradenstva.
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