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Genetyka w codziennej praktyce lekarskiej



Badania wspierajgce diagnostyke
| dalsze postepowanie

Badania genetyczne w gabinecie podstawowej opieki zdrowotne] mogg wspierac podejmowanie decyzji Kli-
nicznych, gdy sam obraz kliniczny i dotychczasowy proces diagnostyczny nie dajg lekarzowi petnej odpowiedzi.

Wynik moze pomaoc przejsc od podejrzenia do bardziej uporzadkowanego postepowania:
+ wskazac, czy dany kierunek diagnostyczny jest zasadny,

+ czy pacjent wymaga dalszej kontroli, konsultacji specjalistycznej, zmiany leczenia albo wskazane jest
badanie cztonkdw rodziny.

Co moze wnies¢ wynik?

'.' Lepszy dobdr leku i dawki

wspiera decyzje o wyborze terapii, dawkowaniu i kontroli bezpieczenstwa leczenia.

‘ Planowanie profilaktyki

moze wskazac potrzebe dalszej kontroli, badan profilaktycznych lub diagnostyki krewnych.

Krdétsza droga diagnostyczna

pomaga potwierdzi¢ lub wykluczy¢ kierunek diagnostyczny i szybciej przejsc
do wtasciwego postepowania.
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Trzy sytuacje, w ktorych wynik
moze by¢ pomocny

o Leczenie nie dziata tak, jak powinno

Pacjent nie uzyskuje oczekiwanego efektu leczenia, ma dziatania niepozgdane, stosuje wiele lekow albo
rozpoczyna dtugotrwatg terapie.

12098 | Raport farmakogenetyczny

Wynik badania moze wspomac dobdr leku, dawki i kontrole bezpieczeristwa terapii.

e Rodzina lub wiek sugerujg tto dziedziczne

Pacjent ma objawy lub wyniki badan nietypowe dla wieku, w rodzinie powtarzajg sie podobne choroby
albo problem moze dotyczyc¢ takze krewnych.

5066 | Hipercholesterolemia 3859 | Nadkrzepliwosé 3928 | Nowotwory u kobiet
3927 | Nowotwory u mezczyzn 909 | APOE

Wynik badania moze wspomadc ocene predyspozyciji, planowanie kontroli, wdrozenie dziatan
profilaktycznych i diagnostyke rodzinna.

e Objawy nie dajg jasnej odpowiedzi

Pacjent ma przewlekte, nawracajgce albo niespecyficzne objawy, a dotychczasowa diagnostyka nie daje
jednoznacznego rozpoznania.
3822 | Zespét Gilberta 252 | HLA-B27 897 | Celiakia

4265 | Choroba Lesniowskiego-Crohna 4256 | AZS, rybia tuska, astma - filagryna

Wynik badania moze wspomadc réznicowanie przyczyn objawéw i decyzje o dalszej diagnostyce
specjalistycznej.
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12098

Raport farmakogenetyczny

analiza reakcji organizmu na leki

dobdr leku, dawki lub sposobu monitorowania terapii

Zakres badania Kiedy warto rozwazy¢ badanie?
Analiza 23 genow zwigzanych z metabolizmem + Leczenie nie przynosi oczekiwanych
i odpowiedzig na ponad 230 lekow. efektow.

+ Wystepuja dziatania niepozadane.
+ Pacjent stosuje wiele lekow jednoczesnie.

+ W rodzinie wystepowaty nietypowe reakcje
na leki.

Jakie korzysci daje badanie?

Raport pokazuje, czy uwarunkowania genetyczne moga wptywac na skutecznosc leczenia, ryzyko
dziatan niepozadanych lub potrzebe zmiany dawkowania wybranych lekow.

Wynik badania pozwala okreslic indywidualny profil farmakogenetyczny pacjenta, np. przewidywany
sposob metabolizowania okreslonych lekow lub zwiekszong podatnosc na dziatania niepozgdane.

Wynik moze wspierac lekarza w doborze leku, dawki albo sposobu monitorowania terapii.

Przyktady obszardow i lekow

Kardiologia klopidogrel, statyny, warfaryna

Psychiatria escytalopram, sertralina, cytalopram, wenlafaksyna
Gastroenterologia omeprazol, pantoprazol, lansoprazol

Leczenie bdlu ibuprofen, diklofenak, tramadol, kodeina

Onkologia irynotekan, fluorouracyl, kapecytabina



Przyktadowe zalecenia:

A Klopidogrel

CYP2C19: M Posredni  metabolizer:  Zalecenie
miedzynarodowego zespotu ekspertow - Clinical
Pharmacogenetics Implementation Consortium (CPIC):
U pacjentow z ostrym zespotem wiencowym i/lub
poddawanych przezskdrnej interwencji wiericowej (PCl):
nalezy, o ile to mozliwe, unika¢ stosowania klopidogrelu
w standardowej dawce (76 mg). Zamiast tego nalezy
stosowac prasugrel lub tikagrelor w standardowej dawce,
jesli nie wystepuja przeciwwskazania (sine zalecenie;
brak zalecen dla innych wskazari sercowo-naczyniowych,
w tym choroby tetnic obwodowych oraz stabilnej
choroby wiencowej po niedawnym zawale serca poza
kontekstem PCI). We wskazaniach neuro naczyniowych
(w tym w ostrym udarze niedokrwiennym mozgu
lub  przemijajgcymn  ataku  niedokrwiennym  [TIA],
w wtornej prewencji udaru moézgu lub w zapobieganiu
zdarzeniom  zakrzepowo-zatorowym po  zabiegach
neurointerwencyjnych, takich jak stentowanie tetnicy
szyjnej czy embolizacja tetniakow wewnagtrzczaszkowych
z uzyciem stentu). nalezy rozwazy¢ zastosowanie
alternatywnego inhibitora receptora P2Y12 w standardowej
dawce, jesli jest to klinicznie uzasadnione i nie wystepuja
przeciwwskazania (Umiarkowane zalecenie). Alternatywne
inhibitory P2Y12, na ktore nie maja wptywu warianty
genetyczne CYP2CI19, obejmujg tikagrelor i tiklopidyne.
Prasugrel jest przeciwwskazany u pacjentow z wywiadem
udaru mozgu lub TIA. Przy tym genotypie metabolizm
klopidogrelu do aktywnych metabolitdw jest zmniejszony.
Skutecznos¢ klopidogrelu w  zapobieganiu agregacii
ptytek krwi jest prawdopodobnie niska.
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Escytalopram

CYP2C19: M Posredni  metabolizer:  Zalecenie
miedzynarodowego zespotu ekspertow (CPIC): leczenie
nalezy rozpocza¢ od zalecanej dawki poczgtkowe;.
Nalezy rozwazy¢ wolniejszy schemat titracji oraz nizszg
dawke podtrzymujgca niz u metabolizerow prawidtowych.
Przy tym genotypie ekspozycja na escitalopram jest
potencjalnie zwiekszona, co moze predysponowac
do wystgpienia dziatan niepozadanych.

Omeprazol

CYP2C19: M  Posredni  metabolizer:  Zalecenie
miedzynarodowego panelu ekspertow (CPIC): Leczenie
nalezy rozpoczg¢ od standardowej dawki dobowe.
W przypadku terapii przewlektej (>12 tygodni) i uzyskania
skutecznosci leczenia nalezy rozwazy¢ zmniejszenie
dawki dobowej o 50% oraz monitorowac utrzymanie
skutecznosci.  Przy  tym  genotypie  ekspozycja
na omeprazol moze byc¢ zwiekszona.




5066

Hipercholesterolemia

Analiza sekwenciji kodujgcej genéw met. NGS
LDLR | APOB | PCSK9 | LDLRAP1

zaburzenia lipidowe ryzyko sercowo-naczyniowe

Zakres badania

Analiza sekwencji kodujacych genow LDLR,
APOB, PCSK9 i LDLRAPT metodag NGS.

Geny te sg zwigazane z metabolizmem
cholesterolu LDL i rozwojem rodzinne;
hipercholesterolemii.

Jakie korzysci daje badanie?

Kiedy warto rozwazy¢ badanie?

+

+

+

Wysoki cholesterol od mtodego wieku.
Utrzymujace sie wysokie stezenie LDL.
Przedwczesny zawat, udar, angioplastyka
lub by-passy w rodzinie.

Zottaki $ciegien, kepki zétte lub rabek
rogowkowy w mtodym wieku.

Krewni osoby z rozpoznang
hipercholesterolemig rodzinna.

Wykrycie wariantu patogennego w genach LDLR, APOB, PCSK9 lub LDLRAP1 moze potwierdzic¢
genetyczne podtoze zaburzen lipidowych, wspierac ocene ryzyka sercowo-naczyniowego, utatwic
wczeshiejsze wdrozenie profilaktyki i leczenia oraz umozliwi¢ ukierunkowang diagnostyke krewnych.




3859

Nadkrzepliwos¢ (trombofilia)

panel rozszerzony

ryzyko zakrzepowo-zatorowe

Zakres badania Kiedy warto rozwazy¢ badanie?

Analiza wariantow genetycznych zwigzanych + Incydent zakrzepowo-zatorowy, szczegolnie

z predyspozycjg do zaburzen krzepniecia: przed 50. rokiem zycia.

+ Fb Leiden GI691A i R2 H1299R, + Zakrzepica lub trombofilia w rodzinie.

+ F2 G20210A, + Przed planowang antykoncepcjg

+ MTHFR: A1298C i C67/T, hormonalng lub terapig hormonalna.

+ PAI-1/ SERPINET 675 (4G/5G). + W przypadku poronien lub martwych
urodzen.

+ U osob przyjmujgcych leki zwiekszajgce
krzepliwosc krwi, planujgcych zabiegi
chirurgiczne, chorujacych na cukrzyce,
otytosc i palgcych papierosy.

Jakie korzysci daje badanie?

Wynik badania moze wspierac indywidualng ocene ryzyka zakrzepowo-zatorowego i planowanie
dalszego postepowania lekarskiego.

Moze byc¢ pomocny przy planowaniu profilaktyki w tym modyfikacji czynnikow ryzyka u osob
Z potwierdzong predyspozycja.
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3928

Nowotwory u kobiet

panel rozszerzony
BRCA1 | BRCA2 | PALB2 | CHEK2 | NBN | CDKN2A

rak piersi i jajnika rak jelita grubego rak zotgdka

Zakres badania

Predyspozycje zwigzane m.in. z ryzykiem raka
piersi i jajnika, jelita grubego, zotadka, trzustki,
nerki oraz czerniaka.

Kiedy warto rozwazy¢ badanie?

+ W celu oceny wybranych predyspozycji
nowotworowych.
+ Przy obcigzeniu rodzinnym chorobami

nowotworowymi jako element wstepnej
oceny ryzyka genetycznego.

Jakie korzysci daje badanie?

Wynik badania moze wskazac obecnosc
wybranych wariantow zwigzanych ze
zZwiekszong predyspozycijg Nowotworowa.

Moze pomaoc zaplanowac profilaktyke, dobor
badan kontrolnych oraz uzasadnic¢ potrzebe
konsultacji genetycznej lub onkologiczne;.

Wynik badania moze miec¢ rowniez znaczenie
dla krewnych pacjentow, umozliwiajgc
ukierunkowang diagnostyke rodzinna,

Wazna informacja

Badanie ocenia wytgcznie predyspozycije
do rozwoju nowotworow zwigzane z zakresem
analizowanych genow i wariantow.

Badanie obejmuje nastepujgce warianty genéw:

BRCA1: c68_69delAG (185delAG), c181T>G (300T>G, pCB1G), ¢.3700_3704delGTAAA (3819delb), c403bdelA
(4153delA), ¢6266dupC (6382insC), c.66_67insC; c181T>C pCOBIR; c190T>C pCB4R; c190T>G p.C64G; c191G>A
p.CB4Y; c.3267dup; c.3748G>T; ¢.3766_37569delGTCT; ¢.3779delT; c4041_4042delAG; c4065_4068del, c5232_
5233delinsGTCCAAAGCGAG (c5232del7ins12); c6261C>T; c5268G>C

BRCA2: c9371A>T,; c9376del;, c9403del
PALB2: c509_510delGA, p.(Argl/Ollefs*14\W)

CHEK2: c444+1G>A (IVS2+1G>A); c4/0T>C; c1100del; delo395

NBN: c.657_661del (657deld)
CDKN2A: analiza sekwencji kodujgcej



3927

Nowotwory u mezczyzn

panel rozszerzony
BRCA1 | BRCA2 | HOXB13 | CHEK2 | NBN | CDKN2A

Zakres badania

Predyspozycje zwigzane m.in. z ryzykiem raka
prostaty, jelita grubego, zotgdka, trzustki, nerki

Jakie korzysci daje badanie?

Wynik badania moze wskazac obecnosc
wybranych wariantow zwigzanych ze

oraz czerniaka zZwiekszong predyspozycijg Nowotworowa.

Moze pomaoc zaplanowac profilaktyke, dobor
badan kontrolnych oraz uzasadnic¢ potrzebe
konsultacji genetycznej lub onkologiczne;.

Wynik badania moze miec¢ rowniez znaczenie
dla krewnych pacjentow, umozliwiajgc
ukierunkowang diagnostyke rodzinna,

Kiedy warto rozwazy¢ badanie?

+ W celu oceny wybranych predyspozycji

nowotworowych. Wazna informacja

+ Przy obcigzeniu rodzinnym chorobami
nowotworowymi jako element wstepnej
oceny ryzyka genetycznego.

Badanie ocenia wytgcznie predyspozycije
do rozwoju nowotworow zwigzane z zakresem
analizowanych genow i wariantow.

Badanie obejmuje nastepujgce warianty genéw:

BRCAI1: c66_67insC, p.(Glu23Argfsi8); c.68_69del, p.(Glu23Valfs1?), c181T>G, p.(Cys61Gly); c181T>C, p.(Cys61Arg);
c190T>C, p.(CysB4Arg); c190T>G, p.(CysB4Gly); c191G>A, p.(Cysb4Tyr), ¢.3627dup, p.(Glui210Argfs9); ¢.3700_
3704del, p.(Val234GiInfs8); ¢.3748G>T, p.(Glui250*); ¢.3756_3759del, p.(Sert263Argfs1O); ¢.3779del, p.(Leui260Ty-
rfs4); c.3817C>T, p.(GIn1273*); c.4035del, p.(Glul346Lysfs20); c4041_4042del, p.(Gly1348Asnfs7); c.4065_4068del,
p.(Asn1356Lysfs*10), ¢.6232_5238delinsGTC CAA GCGAG, p.(5232del7ins12), p.(Asn1745Serfs22); c56261C>T,
p.(Argl751); c5266dup, p.(GIn1756Profs*/74); c5259C>T, p.(Argl763Trp)

BRCA2: c9371A>T, p.(Asn3124lle); c9376del, p.(GIN3126Argfs37); c.9403del, p.(Leu3136Phefs28)

CHEK2: c444+1G>A, IVS2+1G>A , c100del, p.(Thr367/Metfs*15), wariant: c470T>C, p.(lle15/Thr)
NG_008150.2:g.44902_50296del, del6395 NBN, c.657_661del, p.(Lys219Asnfs*16) CDKN2A: analiza sekwencii
kodujgcej

HOXB13: c 251G>A, p.(Gly84Giu)
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909

APOE, genotypowanie
ocena predyspozycji do wystgpienia ch. Alzheimera,
rozwoju miazdzycy met. PCR

choroba Alzheimera rozwoj miazdzycy

Zakres badania Kiedy warto rozwazy¢ badanie?
Genotypowanie genu APOE metodg PCR. + Epizody otepienne lub choroba Alzheimera
W rodzinie.

+ Wczesne zawaty serca w rodzinie.
+ Zaburzenia lipidowe.

+ Dodatni wywiad rodzinny w kierunku
chorob sercowo-naczyniowych.

Jakie korzysci daje badanie?

Wynik badania ma charakter predykcyjny. Pozwala oceni¢ genetyczng predyspozycje do pozno
ujawniajacej sie choroby Alzheimera oraz zaburzen lipidowych zwigzanych z ryzykiem rozwoju miazdzycy.

Allel APOE €4 jest najsilniejszym powszechnie wystepujacym genetycznym czynnikiem ryzyka pozno
ujawniajgcej sie choroby Alzheimera. Genotyp APOE moze byc¢ takze dodatkowa informacja przy
planowaniu profilaktyki neurologicznej i sercowo-naczyniowej, szczegolnie u osob z zaburzeniami
lipidowymi lub dodatnim wywiadem rodzinnym.

Oznaczenie genotypu APOE ma rowniez znaczenie u pacjentow kwalifikowanych do terapii
antyamyloidowych, poniewaz genotyp APOE e4/e4 wigze sie ze zwiekszonym ryzykiem dziatan
niepozadanych i moze wyklucza¢ mozliwosc zastosowania takiego leczenia.

Wazna informacja

Obecnosc allelu APOE €4 zwieksza predyspozycje do choroby Alzheimera, ale nie przesadza o je
wystgpieniu. Brak allelu €4 rowniez nie wyklucza zachorowania.



3822

Zespot Gilberta

gen UGT1A1 - najczestsza mutacja

hiperbilirubinemia

Zakres badania Kiedy warto rozwazy¢ badanie?
Analiza najczescie] wystepujgcej mutaciji genu + Okresowo pojawiajgca sie tagodna
UGTIA1, zwigzanegj z predyspozycjg do zespotu zottaczka, np. po gtodzeniu, infekcji, stresie,
Gilberta. Zespdt Gilberta wystepuje u ok. 3—12% odwodnieniu, intensywnym wysitku lub
populacji, czesciej u mezczyzn. niedoborze snu.
Gen UGT1AT koduje enzym watrobowy + Nawracajgce, niewielkiego stopnia
uczestniczacy w sprzeganiu bilirubiny. podwyzszenie stezenia bilirubiny bez jasnej
przyczyny.

+ |zolowany wzrost bilirubiny niesprzezonej
przy prawidtowych ALT/AST i bez cech
anemi.

+ Przewlekte zmeczenie lub ostabienie.

Jakie korzysci daje badanie?
Wynik badania moze potwierdzi¢ genetyczne podtoze tagodnej izolowanej hiperbilirubinemii.

Moze tez wskazac potrzebe ostroznosci przed zastosowaniem wybranych lekow, gdyz u pacjentow
z zespotem Gilberta moze wystepowac nadwrazliwosc m.in. na statyny, gemfibrozyl, pochodne
estradiolu, irynotekan.
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252

HLA-B27

przewlekte zapalne choroby stawdw i kregostupa

Zakres badania Kiedy warto rozwazy¢ badanie

Ocena obecnosci antygenu HLA-B27. + Przewlekty bdl i uczucie sztywnosci
kregostupa w okolicy ledzwiowej, szyi
lub klatki piersiowej lub wewnetrznej
powierzchni oczu (zapalenie btony
naczyniowej oka).

Obecnosc HLA-B27 jest zwigzana ze
zwiekszong predyspozycja do seronegatyw-
nych spondyloartropatii, czyli przewlektych

zapalnych chorob stawow i kregostupa.
+ Przewlekty stan zapalny.

+ Bdl o mozliwym charakterze zapalnym.

+ Dolegliwosci stawowo-kregostupowe
zZwigzane z tuszczycg, zapaleniem oka
lub IBD.

Jakie korzysci daje badanie?

Dodatni wynik przy odpowiednich objawach moze wspiera¢ decyzje o diagnostyce reumatologiczne;j
i obrazowej.

HLA-B27 wykazuje najsilniejszy zwigzek z zesztywniajgcym zapaleniem stawow kregostupa, ale jego
obecnos¢ moze wystepowac takze u czesci pacjentow z tuszczycowym, reaktywnym lub mtodzienczym

idiopatycznym zapaleniem stawow oraz spondyloartropatiami w przebiegu nieswoistych chorob
zapalnych jelit.

Weczesne rozpoznanie umozliwia szybsze wdrozenie leczenia, rehabilitacji i monitorowania choroby.

Wazna informacja

HLA-B27 moze wystepowac takze u osob zdrowych, dlatego dodatni wynik nie jest wystarczajgcy do
postawienia diagnozy.



897

Celiakia
(DQ2.2/DQ2.5/DA8) met. PCR

predyspozycja do celiakii dieta bezglutenowa

Zakres badania Kiedy warto rozwazy¢ badanie?
Ocena obecnosci wariantow HLA-DQ2.2, + Przewlekte objawy jelitowe: bdle brzucha,
HLA-DQ25 i HLA-DQS8. biegunki, wzdecia.

Warianty te sg zwigzane z genetyczna + Niedokrwistosc, niedobory lub przewlekte
predyspozycja do celiakii. zmeczenie bez jasnej przyczyny.

+ Celiakia w rodzinie albo niejednoznaczne
wyniki diagnostyki serologicznej oraz biopsiji
jelita w kierunku celiakii.

+ Wdrozenie diety bezglutenowej przed
diagnostyka.

Jakie korzysci daje badanie?
Obecnosc¢ HLA-DQ2 lub HLA-DQ8 oznacza predyspozycie, ale nie rozpoznaje choroby.

Brak HLA-DQ2/DQ8 sprawia, ze celiakia jest bardzo mato prawdopodobna i moze przemawiac
za wykluczeniem celiakii.
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4265

Choroba Lesniowskiego-Crohna

gen NOD2 - najczestsze mutacje

nieswoiste choroby zapalne jelit

Zakres badania Kiedy warto rozwazy¢ badania?

Analiza wybranych, najczesciej opisywanych Po wykluczeniu innych przyczyn:
wariantow genu NOD2, zwigzanych ze
zwiekszong predyspozycja do choroby
Lesniowskiego-Crohna. + Biegunka.

+ Przewlekty bol brzucha.

NOD2 znany jest rowniez jako CARD15. + Utrata masy ciafa,

o . ‘ + QOstabienie, goraczka lub niedokrwistosc.
Choroba Lesniowskiego-Crohna nalezy

do nieswoistych chorodb zapalnych jelit + Zmiany okotoodbytnicze.
I ma charakter wieloczynnikowy - w jéj + Dodatni wywiad rodzinny.
rozwoju uczestniczg czynniki genetyczne,

immunologiczne, srodowiskowe oraz

mikrobiota jelitowa.

Jakie korzysci daje badanie?

Wynik badania moze stanowic uzupetnienie oceny klinicznej i ukierunkowac dalszg diagnostyke
gastroenterologiczna, szczegdlnie u pacjentow z objawami sugerujgcymi nieswoistg chorobe
zapalng jelit lub dodatnim wywiadem rodzinnym.

Wazna informacja

Obecnos¢ wariantu NOD2 nie jest rownoznaczna z rozpoznaniem choroby. Brak analizowanych
wariantow nie wyklucza choroby Lesniowskiego-Crohna.



4256

Atopowe zapalenie skory, rybia tuska, astma
filagryna (gen FLG/filagryna — badanie 2 najczestszych mutaciji)

atopowe zapalenie skory

Zakres badania Kiedy warto rozwazy¢ badanie

Analiza dwoch najczescie] wystepujacych + Nasilone AZS od dziecinstwa, bardzo

mutacji genu FLG. sucha i pekajaca skora, staba odpowiedz
o - na leczenie.

Gen FLG koduje filagryne, czyli biatko ' . o ' o

odpowiedzialne za prawidtowe funkcjonowanie + Podejrzenie rybiej tuski zwyczajnej.

bariery ochronnej skory. + Objawy sugerujace marsz atopowy, czyli

stopniowy rozwoj kolejnych manifestacii
atopii, m.in. AZS, alergii pokarmowej,
alergicznego niezytu nosa i astmy. Dodatni
wywiad rodzinny.

Jakie korzysci daje badanie?

Warianty utraty funkcji genu FLG nalezg do najlepiej udokumentowanych czynnikow genetycznych
predysponujgcych do rybiej tuski zwyczajnej, atopowego zapalenia skory (AZS), a u czesci pacjentow
takze innych chordb atopowych.

Wynik badania moze wskazac genetycznie uwarunkowane ostabienie bariery naskorkowe.

Moze pomaoc wyjasnic przewlekta suchosc skory, nadwrazliwosce, objawy rybiej tuski zwyczajnej lub AZS
oraz uzasadnic¢ dtugofalowg odbudowe bariery skory.




Deklaracja swiadomej zgody

na badanie genetyczne

Deklaracja swiadomej zgody to dokument, ktory potwierdza, ze pacjent otrzymat informacije o:

+

celu badania,

+

jego zakresie,

+ ograniczeniach

+

oraz mozliwych konsekwencjach wyniku

+

i Swiadomie zgadza sie na jego wykonanie.

Badania genetyczne dotyczg niekiedy réowniez takich informacji o zdrowiu, ktére mogg miec
znaczenie dla cztonkéw rodziny. Dlatego wazne jest, aby decyzja o wykonaniu badania byta
dobrze zrozumiana i Swiadoma.

Pacjent dobrowolnie moze zrezygnowac z uzyskania od lekarza wymienionych informaciji.

Pobierz
deklaracje
swiadomej
zgody:
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Deklaracja Swiadomej zgody
na badanie genetyczne

Cel badania
(wskazania):
Informacje o pacjencie:

Imig Numer historii choroby: | " H " " " |/| " |
Nazwisko Plec: Ml K[]

i PESEIEL by nieposiadajace]
Data urodzenia L7 L 7D ] St mernimares

dzien  miesiac rok fo"zksua'g%”étg‘)p°tw'e'dza'a°eg°

Adres kontaktowy, nr telefonu:
(w przypadku osoby niepetnoletniej lub ubezwtasnowolnionej
imig, nazwisko i adres kontaktowy opiekuna prawnego)

Informacje o materiale biologicznym:

Rodzaj materiatu D krew D fibroblasty D trofoblast D ptyn owodniowy D iNNE ovvvvvrreneee,

Deklaracja Swiadomej Zgody
W celu izolacji DNA/RNA i wykonania molekularnych /cytogenetycznych badan diagnostycznych, majacych na celu identyfikacje zmian w DNA
w zwiazku z podejrzeniem/rozpoznaniem klinicznym choroby:

[CJ0swiadczam, ze zostatem/-am poinformowany/-a przez lekarza zlecajacego o istocie podejrzewanej choroby i o znaczeniu wykonywanych badan moleku-
larnych / cytogenetycznych dla ustalenia rozpoznania, a takze tajemnicy wynikéw tego badania,

lub

[] o$wiadczam, ze korzystajac z mojego prawa - wynikajacego z art. 9 ust. 4 ustawy z dnia 6 listopada 2008 r. o prawach pacjenta i Rzeczniku Praw
Pacjenta - $wiadomie zrezygnowatem/am z zasiegniecia przed wyrazeniem zgody na powyzsze badanie z uzyskania od lekarza informacji, o ktérej mowa

w art. 9 ust. 2 wspomnianej powyzej ustawy, w zakresie znaczenia diagnostycznego planowanego badania genetycznego oraz istoty choroby, ktorej wykryciu
badanie to moze stuzyc.

[CIWyrazam zgode / nie wyrazam zgody* na przechowywanie izolowanego DNA po zakoriczeniu diagnostyki z zachowaniem tajemnicy danych.

[] Wyrazam zgode / nie wyrazam zgody* na wykorzystywanie mojego DNA do badan naukowych, majgcych na celu rozszerzenie wiedzy na temat podtoza
molekularnego chordb genetycznych z zachowaniem anonimowosci.

Ponadto zostatem /-am poinformowany/-a, ze:

- wynik badania moze wskazywac na zasadnos¢ (dla zwigkszenia warto$ci diagnostycznej) pobrania materiatu biologicznego od innych cztonkéw rodziny,

- wynik badania moze pomdc w ustaleniu nosicielstwa defektu genetycznego w mojej rodzinie,

- wynik badania moze sta¢ sie podstawa do okreslenia ryzyka genetycznego dotyczacego okreslonej jednostki chorobowej w rodzinie, w tym takze wsrod
dalszych krewnych (jesli bedzie to mozliwe)

- w niektorych przypadkach uzyskany wynik bedzie nie informacyjny, badanie nie uda si¢ z przyczyn technicznych lub DNA ulegnie degradacii, wtedy zaistnieje
potrzeba powtérnego pobrania materiatu do badan,

- wynik badania moze wykaza¢ obecno$¢ innej zmiany w obrebie badanego genu niz ta, ktdra jest istotna pod katem wskazanego powyzej podejrzenia lub
rozpoznania,

- jezeli w okresie miedzy pobraniem materiatu do badania, a datg wydania wyniku niepetnoletni pacjent ukoriczy 18 rok zycia, przed wydaniem wyniku koniecz-
ne bedzie podpisanie przez niego dodatkowego formularza Deklaracji Swiadomej Zgody,

- mozliwo$ci wycofania w kazdym czasie zgdd na przechowywanie izolowanego DNA oraz jego wykorzystanie do badan naukowych.

[C1Przyjmuje do wiadomosci, ze z chwilg pobrania ode mnie materiatu do badan, po podpisaniu niniejszej zgody, ustuga zaczyna by¢ dla mnie $wiadczona
(generujac zwiazane z tym koszty) w zwigzku z czym ewentualna rezygnacja z wykonania badania spowoduje jego wstrzymanie, jednakze nie bedzie upraw-
nia¢ do zwrotu wynagrodzenia za badanie tak w catosci jak i w cze$ci.

[] Wyrazam zgode na poinformowanie mnie o ryzyku ujawnienia sig okreslonej patologii w razie stwierdzenia obecnosci tzw. zmian nieoczekiwanych.
Przyjmuje do wiadomo$ci, ze informowanie mnie o ryzyku tzw. zmian nieoczekiwanych nie jest obowigzkiem zleceniobiorcy.

Imie i nazwisko pacjenta/opiekuna prawnego* Podpis pacjenta/opiekuna* Data
wyrazajacego zgode na pobranie

Podpis lekarza Data *niepotrzebne skreslic
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