Przygotowanie do wizyty w poradni genetycznej

Pierwsza wizyta u specjalisty odbywa sie na podstawie skierowania, ktére stanowi podstawe porady
specjalistycznej. Nastepnie nalezy wybrac poradnie genetyczng, moze to by¢ poradnia genetyczna
najblizej miejsca zamieszkania albo taka, ktora specjalizuje sie w okreslonej grupie choréb
genetycznych. Pamietaj, ze na wizyte w poradni genetycznej nalezy sie wczesniej zarejestrowac, aby
ustali¢ dogodny termin wizyty (dzieh i godzina). Lista poradni genetycznych znajduje sie tutaj.

Pierwszorazowa wizyta w poradni genetycznej moze réznic sie od wizyt w innych poradniach
specjalistycznych dlatego, warto sie do niej przygotowac. Ponizej przedstawiamy przyktad wizyty w
poradni genetycznej wraz ze wskazéwkami dla pacjenta.

1. Lekarz zapoznaje sie z informacjg na skierowaniu, ale tez moze poprosi¢, zeby pacjent swoimi
stowami powiedziat jaki jest cel wizyty.

2. Lekarz zbiera wywiad dotyczacy stanu zdrowia pacjenta. W przypadku dzieci lekarz poprosi o
ksigzeczke zdrowia dziecka i spyta o przebieg cigzy i porodu, o dotychczasowy rozwoj dziecka i
wszystkie dotychczasowe choroby. Lekarz spyta o objawy i zaburzenia, ktore sg powodem
skierowania do poradni genetycznej, o to, czy byty badania diagnostyczne i jakie sg ich wyniki.
Nalezy miec przy sobie karty wypisowe z leczenia szpitalnego i wyniki badan. Dobrze miec kopie
najwazniejszych wynikéw badan (zwtaszcza nieprawidtowych), zeby je zostawic lekarzowi. Zawsze
trzeba mie¢ kopie wynikow badan genetycznych, jesli diagnostyka genetyczna byta juz
przeprowadzona - lekarz bedzie chciat je wigczy¢ do dokumentacji.

Dobra rada: jesli wywiad chorobowy jest dtugi, warto jest opisac kolejnos¢ wystepowania
objawow i zaburzen, daty hospitalizacji, podac informacje u jakich specjalistow jest pacjent pod
opieka (np. kardiolog, okulista), postawione rozpoznania. Bedzie to bardzo pomocne przy
zbieraniu wywiadu chorobowego i bedzie mozna taki wywiad w formie wydruku z komputera
zostawic lekarzowi.

3. Lekarz zbiera wywiad rodzinny i wykresla rodowéd.
Wywiad rodzinny jest wazng czescig wizyty w poradni genetycznej. Zbierajgc wywiad rodzinny,
lekarz genetyk wykresla rodowdd pacjenta (graficzne przedstawienie informacji o danej rodzinie).
Lekarz bedzie pytat o rodzicow (wiek, stan zdrowia, czy rodzice sg ze sobg spokrewnieni - np.
kuzynostwo) i rodzenstwo pacjenta, a takze po kolei o cztonkéw rodziny. Nalezy pamietac o
cztonkach rodziny juz nie zyjgcych - w tym wypadku podaé w jakim wieku i z jakiego powodu
zmarli. Nie nalezy nikogo poming¢ ani zataic¢ przed lekarzem informacji, poniewaz moze to
wptynaé na wyciggniete przez lekarza wnioski.
Wywiad w poradni genetycznej jest catoSciowy. Lekarz bedzie pytat nie tylko o dang chorobe,
ktéra jest powodem wizyty w poradni genetycznej, ale o wszystkie zaburzenia moggce miec tto
genetyczne. W ok. 10% przypadkdw okazuje sie, ze w rodzinie jest jeszcze inne obcigzenie
genetyczne, z ktérego dotad nikt nie zdawat sobie sprawy.
Pytania dotyczgce wywiadu rodzinnego mogg by¢ bardzo szczegoétowe. Dlatego warto
porozmawiac z cztonkami rodziny przed wizytg u lekarza i spisa¢ wszystkie informacje.
W poradni genetycznej mozemy spodziewac sie ponizszych pytan:
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o Czy podobne zaburzenia/objawy co u pacjenta wystepowaty tez u innych cztonkdéw rodziny?

o Czy wystepowaty w rodzinie choroby genetyczne lub choroby o podejrzewanej etiologii
genetycznej albo niejasnej etiologii - jesli tak, to jakie i u kogo?

o Czy w rodzinie byty przypadki nagtej Smierci dzieci i os6b mtodych i czy ustalono przyczyne?

o Czy w rodzinie wystepujg zaburzenia neurologiczne, zmiany skérne, choroby nowotworowe (u
kogo, w jakim wieku, jaki nowotwor)?

o Czy wystepowata nieptodnos¢, poronienia samoistne, poréd martwego dziecka?
Jesli w rodzinie byty osoby z wadami wrodzonymi, niepetnosprawnoscig intelektualng,
podejrzeniem choroby genetycznej, warto zabrac ze sobg ich dokumentacje medyczng, a
takze fotografie tych oséb (takze juz niezyjgcych).
Warto zorientowac sie, czy w rodzinie kto$ miat badania genetyczne, jezeli tak to jakie, z
jakiego powodu i jakie sg wyniki badan. Jezeli jest taka mozliwos¢, nalezy zabrad ze sobg na
wizyte wyniki badan genetycznych cztonkoéw rodziny.

4. Badanie przedmiotowe.
W zaleznosci od rodzaju zaburzenh badanie przedmiotowe (na ogot pacjent rozbiera sie do
bielizny) moze by¢ bardziej lub mniej szczeg6towe i jest dostosowane do specyfiki danej choroby.
W przypadku stwierdzenia w badaniu przedmiotowym nieprawidtowosci, ktére majg znaczenie
dla ustalenia rozpoznania (np. widoczne wady wrodzone, zmiany skorne, cechy dysmorfii -
drobne odstepstwa od normy w budowie ciata), lekarz moze wykonac¢ zdjecia fotograficzne, ktére
beda czescig dokumentacji medycznej pacjenta. Moze sie zdarzy¢, ze lekarz bedzie chciat zbadad
takze krewnych pacjenta obecnych przy wizycie (rodzicéw, zdrowe rodzenstwo). W przypadku
chorego dziecka przy wizycie powinni by¢ obecni oboje rodzice dziecka (o ile to mozliwe).

5. Przedstawienie planu diagnostyki genetycznej i skierowanie pacjenta na badania genetyczne
(jesli sq wskazania).
Wizyta w poradni genetycznej nie oznacza automatycznie skierowania na diagnostyke
genetyczng, decyduje o tym lekarz poradni genetycznej. Lekarz przedstawia wnioski z wywiadu i
badania przedmiotowego i jesli uzna, ze konieczne jest badanie genetyczne, przedstawia plan
diagnostyki genetycznej i wyjasnia, na czym badanie polega.

Przygotowanie do badania genetycznego

Badanie genetyczne zazwyczaj wykonuje sie na prébce krwi pobranej z zyty. Badanie to nie wymaga
pozostania na czczo, specjalnej diety ani konkretnej pory dnia, dlatego pacjent nie musi sie do badania
genetycznego specjalnie przygotowywac. Niektére badania genetyczne (molekularne) mozna wykonac
na wymazie z jamy ustnej. W tym przypadku na okoto 30 minut przed pobraniem wymazu z jamy
ustnej zaleca sie nie jes¢, zeby wymaz nie byt zanieczyszczony.

Przed badaniem genetycznym pacjent (w przypadku dziecka rodzic/opiekun prawny) podpisuje zgode
na badanie.



Zrédto strony: http://chorobyrzadkie.gov.pl/edukacja/przygotowanie-do-wizyty-w-poradni-genetycznej



