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A KERT VIZSGALAT ELVEGZESENEK FELTETELE A KEROLAPHOZ CSATOLT KITOLTOTT ES ALAIRT
EREDETI BELEEGYEZO NYILATKOZAT POSTAI UTON VALO ELJUTTATASA!

Anamnesztikus adatok:

A Citogenetikai Laboratérium télti ki:

Laborazonosito: Minta beérkezésének
ideje:

Tenyésztés inditasa: Asszisztens:

O| Citogenetika (G-sav) Minta: min. 2-3 ml. Heparinnal alvaddsgdtolt periférids vér (z6ld kupakos csé)

O | FISH (Fluoreszcens in situ hibridizacid) Minta: min. 2-3 ml. Heparinnal alvaddsgdtolt periférids vér (zéld kupakos csé)

O DiGeorge/VCF szindréma (22q11) O williams szindréoma (7q11.23) O Prader-Willi/Angelman szindréma

(15q11)

O Smith Magenis/Miller Dieker O SRY(Yp11.3) O 1p36 delécids szindréma
szindréma (17p11-13)

O Cridu Chat/SOTOS szindréma O 1zolalt lissencephalia O Rubinstein-Taybi szindréma (16p13)
(5p15/5q35)

O X/Y szdmbeli eltérések O Szubtelomerikus FISH préba panel O Down szindréma (21g22)

O Seathre-Chotzen szindréma (7p21) O Wolf-Hirschhorn szindréma

(4p16.3)

Megjegyzés, kérés:

Mintafogadas. Munkanapokon rutinszer(ien 8-12 érdig. A vizsgalati anyag tenyésztése miatt a mintdk fogadasa: hétf6, kedd és pénteki
napokon.
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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 mikodését,
novekedését, osztodasat. A gének Gsszessége alkotja a genomot, ami teljesen egyedi, ez a személy ,,genetikai ujjlenyomata”.
A sejtmagon beliil a gének fonalszerii képleteken, kromoszémakon helyezkednek. Testi sejtjeinkben 46 kromoszéma van,
23-at az anyatol, 23-at az apatdl oroklink. Ezért is nevezik a DNS-t , 6rokitd anyagnak”. Igy a génjeink nagy részébél is két
példanyt 6rokliink. Amennyiben egy gén vagy egy kromoszéma megvaltozik (mutacio), 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 6rokitGanyag 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 osszefiiggésben a vizsgalat
elrendelésének okaval, de orvosi jelentéséggel birnak, elére jelezhetnek késObb jelentkezd betegséget, vagy nagyobb
kockazatot jelenthetnek bizonyos betegségekre a jovében, esetleg befolyasolhatjidk az On vagy gyermeke csaladtervezési
céljait. A leletben esetlegesen kozolt masodlagos eltérések altalaban azon génekben talalhatok, melyek szerepelnek az
Amerikai Orvosi Genetikai és Genomikai Tarsasag (ACMG) ajanlasdban és az adott genetikai varians
biztosan/valdszinlsithetéen betegséget okoz.

Miért van sziikség genetikai vizsgalatra?

e Onnek vagy gyermekének valamilyen genetikai rendellenességre jellemzé tiinetei vannak és On szeretné megtudni
a diagnoézist vagy azt a bioldgiai okot, amely felelés a betegség kialakulasaért.

* Egy genetikai eltérés 6roklodik a csaladjaban ¢s On tudni szeretné, van-e kockazata annak, hogy élete soran a
betegseg Onben vagy gyermekében/méhen beliili magzatéban is kialakul.

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

e Onnél vagy hozzatartozoinal bizonyos fajta daganatos betegségek fordultak eld.

* 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.

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

* Hasznos informacidkat adhat a jovébeli tervezett vagy folyamatban levo terhességekkel kapcsolatban.

® Mivel a genetikai rendellenességek legtobbszor orokletesek, a betegek csaladtagjai szamara is fontos lehet a
genetikai hattér tisztazasa.

* Bizonyos gyogyszeres kezelés soran elkeriilhetok a mellékhatasok.

Milyen korlatai, kockazatai lehetnek a genetikai vizsgalatnak?

* Ugyan a diagnodzist igazolhatja a genetikai teszt, de megfeleld beavatkozas vagy kezelési mdéd nem minden
betegség esetében 1étezik.

* 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.

* Vannak olyan esetek, amikor a betegséget okozo genetikai eltérés azonosithatd, mégsem lehet egyértelmiien
megmondani, hogy a vizsgalt személy mennyire silyosan lesz érintett.

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

Hogyan taroljak az On genetikai mintajat és az abbél szarmazo6 genetikai adatokat?

Az On vérmintajabol izolalt DNS-t és az abbdl végzett genetikai vizsgalatok eredményeit biobankban vagy archivalt
gyljteményben taroljak, a torvény altal elGirt adatvédelmi szabalyok betartasa mellett. A tarolas torténhet személyes
adataival egyiitt vagy olyan koddal, ami helyettesiti azokat és kozvetleniil nem kotheté az On személyéhez.

Késziilt az Eurdpa Tandacs ,, Egészségiigyi genetikai tesztek” c. kiadvanya (2012) alapjan. www.coe.int/bioethics

2/3 F0029/1.KI



BELEEGYEZO NYILATKOZAT
GENETIKAI VIZSGALATHOZ ES GENETIKAI MINTA TAROLASAHOZ
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Korlatozottan cselekvoképes, ill. cselekvoképtelen érintett esetén torvényes képviseld:

Kijelentem, hogy a mintavétel elétt genetikai tandcsadds keretében tdjékoztatast kaptam a mintavétel céljardl, a
vizsgalat elvégzésének vagy elmaradasanak eldnyeirdl és kockdzatair6l, a lehetséges eredmény engem, illetve kozeli
hozzatartozéimat érintd esetleges kdvetkezményeirdl, a genetikai minta és adat tarolasanak moédjairdl, azonositasi
lehetdségeirdl.

* A tijékoztatast megértettem, igy hozzajarulok / nem jarulok hozzi ahhoz, hogy télem genetikai mintat
vegyenek klinikai genetikai vizsgalat céljabol, amely segitségével a betegségemet/ csaladtagom betegségét
okoz6 genetikai eltérések vagy betegségre hajlamosito rizikotényezok vagy egyes gyogyszerek hatékonysagat,
mellékhatasait befolyasold genetikai eltérések mutathatok ki (a megfeleld valasz alahtizando).

* Beleegyezem / nem egyezem bele, hogy tudomédsomra juttassak az 0sszes olyan masodlagos talélatot,
melyek nincsenek kozvetlen kapcsolatban a betegségemmel, de orvosi jelentéséggel birnak (a megfeleld
valasz aldhtizando).

* Hozzajarulok / nem jarulok hozza a genetikai mintdm és adataim tudomanyos céllal torténd
feldolgozéasahoz (a megfeleld valasz alahuzando).

* Hozzajarulok / nem jarulok hozza az altalam szolgéltatott genetikai minta, illetve abbdl szdrmazo6 adat
biobankban/archivalt gylijteményben vald taroldsdhoz személyazonosité adatokkal egyiitt / kodolt
formaban (a megfeleld valasz aldhtizando).

* Beleegyezem / nem egyezem bele (a megfeleld rész alahtizand6), hogy hatosdgilag szabalyozott ellendrzés
mellett genetikai mintam, illetve adataim mas hazai vagy Europai Union beliili, ill. Eurépai Unidén kiviili
laboratoriumba tovabbithatok klinikai genetikai vizsgalat céljara vagy kutatési célra.

Megértettem, hogy a teszt eredményei nem feltétleniil dontd erejick a genetikai statuszomat tekintve. Mig néhany
genetikai varians ismerten betegséget okoz, masok bizonyitottan joindulatiak, azonban a felfedezett genetikai
variansok egy részének jelentdsége még maig nem tisztazott. Tudomdasul veszem, hogy a genetikai vizsgalat a legtobb
esetben nem alkalmas betegség kizarasara.

Tudomasul veszem, hogy a vizsgalat eredményét — rajtam és a vizsgalatot kezdeményez6 kezeld orvoson kiviil — csak
az altalam megnevezett személy jogosult megismerni és azt a genetikai torvény eldirasanak megfelelden — a genetikai
tandcsadas keretében kell részemre atadni. A beleegyezésemet jogomban all barmikor irdsban visszavonni tovabbi
indoklas, illetve barmiféle, a jovObeni orvosi elldtdsomat érintd hatranyos kdvetkezmény nélkiil.

Tajékoztatast kaptam arrdl is, hogy genetikai adataim megismerésér6l lemondhatok, illetve, hogy ezen lemondd
nyilatkozatom barmikor, korlatozas nélkiil visszavonhat6. A genetikai tanacsadas keretében kérdéseket tehettem fel,
erre a felvilagositast adé személy szamomra kielégité valaszokat adott. Amennyiben a fenti valasztasi lehetdségekrol
nem nyilatkozom, tudomasul veszem, hogy genetikai mintdmmal és adataimmal a Laboratériumi Medicina belsd
utasitasi rendje szerint jarnak el. A jelen nyilatkozatban foglaltakat megértettem, tudomasul vettem és aldirdsommal
hitelesitem.

Tajékoztatast kaptam arr6l / Tudomasul veszem, hogy bizonyos genetikai eltérések kimutatdsa az alkalmazott
specialis modszertan miatt tobb honapig is eltarthat.
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érintett/torvényes képviseld
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