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EREDETI BELEEGYEZO NYILATKOZAT POSTAI UTON VALO ELJUTTATASA!

CSALADVIZSGALAT ESETEN AZON CSALADTAGOK NEVE ES ROKONSAGI FOKA, AKIKTOL MINTAT KULDTEK:

MINTAVETEL DATUMA, IDGPONTIA: | | | | |é& | |n6 || |nap A mintat nem szabad lefagyasztani!
VIZSGALATI MINTA: [ citrtos vér (] EDTA-s vér L egyéb oo,
[] Autoszomalis recessziv policisztds vesebetegség [] Fenilketonuria (PAH gén szekvenalds)
(PKHD1 gén szekvenalas) ] Fragilis-X szindroma (FMR] gén, tripletszam meghatarozas)
[] Autoszomalis recessziv policisztds vesebetegség ] Gaucher kér (GBA gén szekvendlas)
(PKHD1I gén képiaszam) L] Gitelman kér (SLCI2A3 gén szekvendlds)
[ ] Beckwith-Wiedemann/Russel-Silver szindréma L] GM 1 -gangliosidosis (GLBI gén szekvendlas)
(képiaszam, metilacid) ] Hiperammonémia (ALS, OTC gének szekvenaldsa)
[] Cerebrotendinosus xanthomatosis ] Hypophosphataemids rachitis
(CYP27A1 gén szekvenalas) (FGF23, PHEX gének szekvendldsa)
[ ] Chondrodysplasidk (FGFR3 gén szekvenlas) ] Lissencephalia (LIS!, DCX, TUBAIA gének szekvendlas)
[] Craniosynostosisok [ Mikrodeléciés szindrémék (kopiaszam meghatarozas)
(FGFR2, FGFR3 és TWISTI gének szekvendlas) [] Niemann Pick A, B betegség (SMPDI gén szekvendlas)
[] Cystds fibrosis (gyakori eurépai CFTR génmutécick) [] Niemann Pick C betegség (NPC1, 2 gének szekvenaldsa)
[] Cystas fibrosis (CFTR célzott mutéci6 analizis) [] Niemann Pick C betegség (NPC1 és NPC2 képiaszam)
] Cystas fibrosis (CFTR gén szekvenalas) L] Oroklott haemochromatosis
[ ] Cystas fibrosis (CFTR képiaszam meghatdrozas) (HFE C282Y mutécid)
[] DiGeorge szindréma (képiasz4m meghatérozas) (] Parkinson-kér (LRRK2 Gly2019Ser mut4ci6)
[] Duchenne/Becker izomdystrophia L] Prader-Willi/Angelman szindréma (képiaszdm, metil4cio,
(DMD képiaszam meghatarozas) UBE3A gén szekvendlas)
[] Duchenne/Becker izomdystrophia (DMD gén szekvenalas) (] Smith-Lemli-Opitz szindréma (DHCR7 gén szekvendlds)
[] Fabry kér (GLA gén szekvenlas) L] Szubtelomerikus régiok (kdpiaszam meghatdrozas)
[] Familiéris hiperinzulinizmus génpanel L] Transztiretin amyloidosis (TTR gén szekven4lés)
[] Familidris hiperkoleszterinémia génpanel [ ] Y kromoszéma mikrodelécick
[] Familidris hiperkoleszterinémia (LDLR gén képiaszam) L] @YED oo

[] Familidris mediterran 1az (MEFV @6n SzeKVENAIAS) | oo

A zardjelben felsorolt vizsgalati tipusokbdl a kért vizsgalatot kérjiik alahizni!
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Kockazati tényezok

[ ] APOE (E2, E3, E4 allél)

[] LPL (p.DON, p.N291S)

[ ] MPO -463G/A polimorfizmus

] MTHFR (c.C677T polimorfizmus)

Farmakogenetika

L1 cyp2c9 #2,#3

[ 5-fluorouracil toxicitds (DPYD genotipizalas)
L] Trinotecan kezelés (UGTIAI *28)

Hemosztazis rendellenességek

[] Vascularis rendellenességek (Osler kor)

[ ] Ritka thrombophiliak (Protein C, Protein S,
Antitrombin III deficiencia)

[ ] Von Willebrand betegség (2A, 2B, 2M, 2N)

Velesziiletett tumorhajlam
[ ] Von-Hippel Lindau betegség (VHL gén)

Nem szindréomas siiketség
[] Connexin 26 (30delG, gén szekvenalds)
[l Connexin 30 (del342kb)

[] Protrombin 20210A allél

[] V-6s faktor Leiden (p.R506Q) mutacié
[] XIlI-as faktor p.Val34Leu polimorfizmus
L]

Tioguanin kezelés (TPMT gén szekvenalas)
VKORCI (-1639G>A)

Coagulopathiak (FV, FVII, FIX, FX, FXI, FXIII deficiencia,
hypo,-dysfibrinogenaemiak)

O O god

Thrombocyta funkcié zavarok (Glanzmann thrombasthenia,
Bernard-Soulier szindréma, ADP receptor deficiencia,
Hermansky-Pudlak szindroma, MYH9 gén)

[ ] Connexin 31 gén
[ ] Prestin gén
L] @@YED oo

A zardjelben felsorolt vizsgalati tipusokbol a kért vizsgalatot kérjiik alahuizni!

Verziészam: 2.0. Ervényes: 2022. 12. 01.
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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 , 6rokité 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 és 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 ordokletesek, 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 vonatkozo 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 szarmazo genetikai adatokat?

Az On vérmintajabol izolalt DNS-t és az abbol 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
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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 tandcsadas keretében tdjékoztatast kaptam a mintavétel céljardl, a
vizsgalat elvégzésének vagy elmaradasanak eldnyeirdl és kockdzatair6l, a lehetséges eredmény engem, illetve kozeli
hozzatartozéimat érintd esetleges kovetkezményeirdl, a genetikai minta és adat tarolasanak moddjairdl, 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
okozo6 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 gyljteményben 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 joindulatak, 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
tanacsadas 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 arr6él / Tudomasul veszem, hogy bizonyos genetikai eltérések kimutatdsa az alkalmazott
specialis modszertan miatt tobb honapig is eltarthat.

Kelt: .oooovvnnnnn Y e €v....... hé......nap

érintett/torvényes képviseld
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