Tajékoztato genetikai vizsgalatrol

Mi az a gén, mi az a kromoszéma?

Testiinket tobb billio sejt épiti fel, minden sejt magjaban tobb ezer gén van, ezek iranyitjak a sejtek szabalyos mikddését,
ndvekedését, osztodasat. A gének Gsszessége alkotja a genomot, ami teljesen egyedi, ez a személy ,,genetikai ujjlenyomata”.
A sejtmagon beliil a gének fonalszeri képleteken, kromoszomakon helyezkednek. Testi sejtjeinkben 46 kromoszéma van, 23-
at az anyatol, 23-at az apatol 6rokliink. Ezért is nevezik a DNS-t ,,6rokité anyagnak”. Igy a génjeink nagy részébél is két
példanyt o6rokliink. Amennyiben egy gén vagy egy kromoszéma megvaltozik (muticio), hianyzik vagy tobb van beldle, nem
mindig tudja tokéletesen ellatni feladatat, ez a valtozas genetikai betegséghez vezethet.

Mi az a genetikai teszt?

A genetikai teszt az orokitGanyag megvaltozasat vizsgalja. A valtozas, amelyet gyakran mutacioként emlitenek, a szervezet
sejtjeinek miikodését befolyasolhatja és a kovetkezd generaciok is orokolhetik. A genetikai vizsgalathoz legtobbszor
vérvételre van sziikség.

Mik azok a masodlagos talalatok?

A genetikai vizsgalat soran fény deriilhet olyan koros genetikai eltérésekre, melyek nincsenek dsszefliggésben a vizsgalat
elrendelésének okaval, de orvosi jelentOséggel birnak, eldre jelezhetnek késobb jelentkezd betegséget, vagy nagyobb
kockdzatot jelenthetnek bizonyos betegségekre a jov6ben, esetleg befolyasolhatjak az On vagy gyermeke csaladtervezési
céljait. A leletben esetlegesen k6z6lt masodlagos eltérések altalaban azon génekben talalhatok, melyek szerepelnek az
Amerikai Orvosi Genetikai és Genomikai Tarsasag (ACMG) ajanlasaban és az adott genetikai varidns
biztosan/valoszintisithetden betegséget okoz.

Miért van sziikség genetikai vizsgalatra?

e  Onnek vagy gyermekének valamilyen genetikai rendellenességre jellemzd tiinetei vannak és On szeretné megtudni a
diagnozist vagy azt a biologiai okot, amely felelds a betegség kialakulasaért.

e Egy genetikai eltérés 6roklédik a csaladjaban és On tudni szeretné, van-e kockazata annak, hogy élete soran a
betegség Onben vagy gyermekében/méhen beliili magzataban is kialakul.

e On és parja tobb sikertelen terhességen (pl. vetélés) van tiil vagy nem jon létre terhesség, tovabba a terhesség alatti
szlir6vizsgalatok a magzatban valamilyen genetikai betegség gyanujat vetik fel.

e Onnél vagy hozzatartozéinal bizonyos fajta daganatos betegségek fordultak el6.

e A genetikai teszt segit megallapitani, mennyire lesz hatékony az On specialis kezelése.

Milyen elényei lehetnek a genetikai vizsgalatnak?

e Biztos informéciot szolgaltathat az On vagy gyermeke rendellenességével kapcsolatban. Sok embernek nagyon
fontos, hogy véget érjen a betegségével kapcsolatos bizonytalansag.

o A genetikai hattér meghatarozasa lehetové teszi a betegség kezelését (amennyiben kezelhetd) vagy a megfelel
1épések megtételét annak érdekében, hogy a betegség tiineteinek kialakulasat megeldzziik (ha megelézhetd).

e Hasznos informaciokat adhat a jovébeli tervezett vagy folyamatban levé terhességekkel kapcsolatban.

e Mivel a genetikai rendellenességek legtobbszor 6rokletesek, a betegek csaladtagjai szamara is fontos lehet a genetikai
hattér tisztazasa.

e Bizonyos gyogyszeres kezelés soran elkeriilheték a mellékhatasok.

Milyen korlatai, kockazatai lehetnek a genetikai vizsgalatnak?

e Ugyan a diagnoézist igazolhatja a genetikai teszt, de megfelel beavatkozas vagy kezelési mod nem minden betegség
esetében 1étezik.

e Nem minden esetben lehet igazolni a betegség genetikai eredetét, mert pl. még nem elérhetd a genetikai teszt vagy
még nem ismertek a betegség genetikai alapjai.

e Vannak olyan esetek, amikor a betegséget okozd genetikai eltérés azonosithatd, mégsem lehet egyértelmiien
megmondani, hogy a vizsgalt személy mennyire sulyosan lesz érintett.

e Az On genetikai vizsgalata vérrokonokra vonatkozé genetikai informaciokat is kiderithet, példaul, hogy hordozzak-
¢ a betegség kialakulasanak genetikai kockazatat. A genetikai teszt felfedhet olyan csaladi titkokat, mint az apasag
és az 6rokbefogadas kérdése.

Hogyan taroljak az On genetikai mintajat és az abbél szirmazé genetikai adatokat?

Az On vérmintajabol izoldlt DNS-t és az abbol végzett genetikai vizsgilatok eredményeit biobankban vagy archivalt
gylijteményben taroljak, a torvény altal eléirt adatvédelmi szabalyok betartasa mellett. A tarolas torténhet személyes adataival
egyiitt vagy olyan kéddal, ami helyettesiti azokat és kozvetleniil nem kotheté az On személyéhez.

Késziilt az Eurdopa Tandcs ,, Egészségiigyi genetikai tesztek” c. kiadvdanya (2012) alapjan. www.coe.int/bioethics
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Korlatozottan cselekvoképes, ill. cselekvoképtelen érintett esetén torvényes képviselo:

Kijelentem, hogy a mintavétel el6tt genetikai tandcsadas keretében tdjékoztatast kaptam a mintavétel céljarol, a vizsgalat
elvégzésének vagy elmaradasdnak elényeirdl és kockazatairol, a lehetséges eredmény engem, illetve kozeli
hozzatartozoéimat érint6 esetleges kovetkezményeir6l, a genetikai minta és adat tarolasanak modjairol, azonositasi
lehetdségeirdl.

o A tajékoztatast megértettem, igy hozzajarulok / nem jarulok hozza ahhoz, hogy télem genetikai mintat
vegyenek klinikai genetikai vizsgalat céljabol, amely segitségével a betegségemet/ csaladtagom betegségét
okozo genetikai eltérések vagy betegségre hajlamosité rizikotényezok vagy egyes gyogyszerek hatékonysagat,
mellékhatasait befolyasolo genetikai eltérések mutathatok ki (a megfeleld valasz alahuzando).

o Beleegyezem / nem egyezem bele, hogy tudomasomra juttassak az 6sszes olyan masodlagos talalatot, melyek
nincsenek kozvetlen kapcsolatban a betegségemmel, de orvosi jelentdséggel birnak (a megfeleld valasz
alahtizando).

o Hozzijarulok / nem jarulok hozza a genetikai mintam és adataim tudoményos céllal torténd feldolgozasahoz
(a megfelel6 valasz alahuzando).

o Hozzajarulok / nem jarulok hozza az altalam szolgaltatott genetikai minta, illetve abbol szarmazé adat
biobankban/archivalt gyiijteményben valo tarolasdhoz személyazonosité adatokkal egyiitt / kodolt formaban
(a megfeleld valasz aldhuzando).

e Beleegyezem / nem egyezem bele (a megfeleld rész alahtizand6), hogy hatosagilag szabalyozott ellendrzés
mellett genetikai mintam, illetve adataim mas hazai vagy Eurdpai Union beliili, ill. Eurdpai Union kiviili
laboratoriumba tovabbithatok klinikai genetikai vizsgalat céljara vagy kutatasi célra.

Megértettem, hogy a teszt eredményei nem feltétlentil dontd erejiek a genetikai statuszomat tekintve. Mig néhany
genetikai varians ismerten betegséget okoz, masok bizonyitottan jéindulatuak, azonban a felfedezett genetikai variansok
egy részének jelentésége még maig nem tisztazott. Tudomasul veszem, hogy a genetikai vizsgalat a legtobb esetben
nem alkalmas betegség kizarasara.

Tudomasul veszem, hogy a vizsgalat eredményét — rajtam és a vizsgalatot kezdeményez6 kezel6 orvoson kiviil — csak
az altalam megnevezett személy jogosult megismerni és azt a genetikai torvény el6irasanak megfeleléen — a genetikai
tanacsadas keretében kell részemre atadni. A beleegyezésemet jogomban all barmikor irasban visszavonni tovabbi
indoklas, illetve barmiféle, a jovobeni orvosi ellatdsomat érintd hatranyos kovetkezmény nélkiil.

Tajékoztatast kaptam arrdl is, hogy genetikai adataim megismerésér6l lemondhatok, illetve, hogy ezen lemondo
nyilatkozatom barmikor, korlatozas nélkiil visszavonhato. A genetikai tanacsadas keretében kérdéseket tehettem fel,
erre a felvilagositast ado személy szamomra kielégit6 valaszokat adott. Amennyiben a fenti valasztasi lehetoségekrol
nem nyilatkozom, tudomasul veszem, hogy genetikai mintimmal és adataimmal a Laboratériumi Medicina belsd
utasitasi rendje szerint jarnak el. A jelen nyilatkozatban foglaltakat megértettem, tudomasul vettem és aldirasommal
hitelesitem.

Tajékoztatast kaptam arrél / Tudomasul veszem, hogy bizonyos genetikai eltérések kimutatdsa az alkalmazott specialis
modszertan miatt tobb honapig is eltarthat.
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