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Badania wspierające diagnostykę  
i dalsze postępowanie

Badania genetyczne w gabinecie podstawowej opieki zdrowotnej mogą wspierać podejmowanie decyzji kli‑
nicznych, gdy sam obraz kliniczny i dotychczasowy proces diagnostyczny nie dają lekarzowi pełnej odpowiedzi.

Wynik może pomóc przejść od podejrzenia do bardziej uporządkowanego postępowania:

	+ wskazać, czy dany kierunek diagnostyczny jest zasadny,

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

Co może wnieść wynik?

Lepszy dobór leku i dawki

wspiera decyzję o wyborze terapii, dawkowaniu i kontroli bezpieczeństwa leczenia.

Planowanie profilaktyki

może wskazać potrzebę dalszej kontroli, badań profilaktycznych lub diagnostyki krewnych.

Krótsza droga diagnostyczna

pomaga potwierdzić lub wykluczyć kierunek diagnostyczny i szybciej przejść  
do właściwego postępowania.
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Genetyka w codziennej praktyce lekarskiej

Leczenie nie działa tak, jak powinno
Pacjent nie uzyskuje oczekiwanego efektu leczenia, ma działania niepożądane, stosuje wiele leków albo 
rozpoczyna długotrwałą terapię.

1

12098  |  Raport farmakogenetyczny

Wynik badania może wspomóc dobór leku, dawki i kontrolę bezpieczeństwa terapii.

Wynik badania może wspomóc ocenę predyspozycji, planowanie kontroli, wdrożenie działań  
profilaktycznych i diagnostykę rodzinną.

Wynik badania może wspomóc różnicowanie przyczyn objawów i decyzję o dalszej diagnostyce 
specjalistycznej.

 

Trzy sytuacje, w których wynik  
może być pomocny

Rodzina lub wiek sugerują tło dziedziczne
Pacjent ma objawy lub wyniki badań nietypowe dla wieku, w rodzinie powtarzają się podobne choroby 
albo problem może dotyczyć także krewnych.

2

5066  |  Hipercholesterolemia 3859  |  Nadkrzepliwość 3928  |  Nowotwory u kobiet

3927  |  Nowotwory u mężczyzn  909  |  APOE

Objawy nie dają jasnej odpowiedzi
Pacjent ma przewlekłe, nawracające albo niespecyficzne objawy, a dotychczasowa diagnostyka nie daje 
jednoznacznego rozpoznania.

3

3822  |  Zespół Gilberta 252  |  HLA-B27 897  |  Celiakia

4265  |  Choroba Leśniowskiego-Crohna 4256  |  AZS, rybia łuska, astma – filagryna
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Genetyka w codziennej praktyce lekarskiej

12098 

Raport farmakogenetyczny  
analiza reakcji organizmu na leki

dobór leku, dawki lub sposobu monitorowania terapii

Zakres badania

Analiza 23 genów związanych z metabolizmem 
i odpowiedzią na ponad 230 leków.

Kiedy warto rozważyć badanie? 

	+ Leczenie nie przynosi oczekiwanych 
efektów.

	+ Występują działania niepożądane.

	+ Pacjent stosuje wiele leków jednocześnie.

	+ W rodzinie występowały nietypowe reakcje 
na leki.

Jakie korzyści daje badanie?

Raport pokazuje, czy uwarunkowania genetyczne mogą wpływać na skuteczność leczenia, ryzyko 
działań niepożądanych lub potrzebę zmiany dawkowania wybranych leków.

Wynik badania pozwala określić indywidualny profil farmakogenetyczny pacjenta, np. przewidywany 
sposób metabolizowania określonych leków lub zwiększoną podatność na działania niepożądane.

Wynik może wspierać lekarza w doborze leku, dawki albo sposobu monitorowania terapii.

Przykłady obszarów i leków

Kardiologia klopidogrel, statyny, warfaryna

Psychiatria escytalopram, sertralina, cytalopram, wenlafaksyna

Gastroenterologia omeprazol, pantoprazol, lansoprazol

Leczenie bólu ibuprofen, diklofenak, tramadol, kodeina

Onkologia irynotekan, fluorouracyl, kapecytabina
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Przykładowe zalecenia:

Klopidogrel
CYP2C19: IM Pośredni metabolizer: Zalecenie 
międzynarodowego zespołu ekspertów – Clinical 
Pharmacogenetics Implementation Consortium (CPIC): 
U  pacjentów z  ostrym zespołem wieńcowym i/lub 
poddawanych przezskórnej interwencji wieńcowej (PCI): 
należy, o  ile to możliwe, unikać stosowania klopidogrelu 
w  standardowej dawce (75 mg). Zamiast tego należy 
stosować prasugrel lub tikagrelor w standardowej dawce, 
jeśli nie występują przeciwwskazania (silne zalecenie; 
brak zaleceń dla innych wskazań sercowo‑naczyniowych, 
w  tym choroby tętnic obwodowych oraz stabilnej 
choroby wieńcowej po niedawnym zawale serca poza 
kontekstem PCI). We wskazaniach neuro naczyniowych 
(w  tym w  ostrym udarze niedokrwiennym mózgu 
lub przemijającym ataku niedokrwiennym [TIA], 
w  wtórnej prewencji udaru mózgu lub w  zapobieganiu 
zdarzeniom zakrzepowo‑zatorowym po zabiegach 
neurointerwencyjnych, takich jak stentowanie tętnicy 
szyjnej czy embolizacja tętniaków wewnątrzczaszkowych 
z  użyciem stentu): należy rozważyć zastosowanie 
alternatywnego inhibitora receptora P2Y12 w standardowej 
dawce, jeśli jest to klinicznie uzasadnione i nie występują 
przeciwwskazania (umiarkowane zalecenie). Alternatywne 
inhibitory P2Y12, na  które nie mają wpływu warianty 
genetyczne CYP2C19, obejmują tikagrelor i  tiklopidynę. 
Prasugrel jest przeciwwskazany u pacjentów z wywiadem 
udaru mózgu lub TIA. Przy tym genotypie metabolizm 
klopidogrelu do aktywnych metabolitów jest zmniejszony. 
Skuteczność klopidogrelu w  zapobieganiu agregacji 
płytek krwi jest prawdopodobnie niska.

Escytalopram
CYP2C19: IM Pośredni metabolizer: Zalecenie 
międzynarodowego zespołu ekspertów (CPIC): leczenie 
należy rozpocząć od zalecanej dawki początkowej. 
Należy rozważyć wolniejszy schemat titracji oraz niższą 
dawkę podtrzymującą niż u metabolizerów prawidłowych. 
Przy tym genotypie ekspozycja na  escitalopram jest 
potencjalnie zwiększona, co może predysponować 
do wystąpienia działań niepożądanych.

Omeprazol
CYP2C19: IM Pośredni metabolizer: Zalecenie 
międzynarodowego panelu ekspertów (CPIC): Leczenie 
należy rozpocząć od standardowej dawki dobowej. 
W przypadku terapii przewlekłej (>12 tygodni) i uzyskania 
skuteczności leczenia należy rozważyć zmniejszenie 
dawki dobowej o  50% oraz monitorować utrzymanie 
skuteczności. Przy tym genotypie ekspozycja 
na omeprazol może być zwiększona. 
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5066 

Hipercholesterolemia  
Analiza sekwencji kodującej genów met. NGS 
LDLR  |  APOB  |  PCSK9  |  LDLRAP1 

zaburzenia lipidowe ryzyko sercowo-naczyniowe

Zakres badania

Analiza sekwencji kodujących genów LDLR, 
APOB, PCSK9 i LDLRAP1 metodą NGS.

Geny te są związane z metabolizmem 
cholesterolu LDL i rozwojem rodzinnej 
hipercholesterolemii.

Kiedy warto rozważyć badanie? 

	+ Wysoki cholesterol od młodego wieku.

	+ Utrzymujące się wysokie stężenie LDL.

	+ Przedwczesny zawał, udar, angioplastyka 
lub by-passy w rodzinie.

	+ Żółtaki ścięgien, kępki żółte lub rąbek 
rogówkowy w młodym wieku.

	+ Krewni osoby z rozpoznaną 
hipercholesterolemią rodzinną.

Jakie korzyści daje badanie?

Wykrycie wariantu patogennego w genach LDLR, APOB, PCSK9 lub LDLRAP1 może potwierdzić 
genetyczne podłoże zaburzeń lipidowych, wspierać ocenę ryzyka sercowo-naczyniowego, ułatwić 
wcześniejsze wdrożenie profilaktyki i leczenia oraz umożliwić ukierunkowaną diagnostykę krewnych.
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3859 

Nadkrzepliwość (trombofilia)  
panel rozszerzony

ryzyko zakrzepowo-zatorowe

Zakres badania

Analiza wariantów genetycznych związanych 
z predyspozycją do zaburzeń krzepnięcia:

	+ F5 Leiden G1691A i R2 H1299R,

	+ F2 G20210A,

	+ MTHFR: A1298C i C677T,

	+ PAI-1/ SERPINE1 675 (4G/5G).

Kiedy warto rozważyć badanie? 

	+ Incydent zakrzepowo-zatorowy, szczególnie 
przed 50. rokiem życia.

	+ Zakrzepica lub trombofilia w rodzinie.

	+ Przed planowaną antykoncepcją 
hormonalną lub terapią hormonalną.

	+ W przypadku poronień lub martwych 
urodzeń.

	+ U osób przyjmujących leki zwiększające 
krzepliwość krwi, planujących zabiegi 
chirurgiczne, chorujących na cukrzycę, 
otyłość i palących papierosy.

Jakie korzyści daje badanie?

Wynik badania może wspierać indywidualną ocenę ryzyka zakrzepowo-zatorowego i planowanie 
dalszego postępowania lekarskiego. 

Może być pomocny przy planowaniu profilaktyki w tym modyfikacji czynników ryzyka u osób 
z potwierdzoną predyspozycją.
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3928 

Nowotwory u kobiet 
panel rozszerzony 
BRCA1  |  BRCA2  |  PALB2  |  CHEK2  |  NBN  |  CDKN2A 

rak piersi i jajnika rak jelita grubego rak żołądka rak trzustki rak nerki czerniak

Zakres badania

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

Badanie obejmuje następujące warianty genów:
BRCA1: c.68_69delAG (185delAG), c.181T>G (300T>G, p.C61G), c.3700_3704delGTAAA (3819del5), c.4035delA 
(4153delA), c.5266dupC (5382insC), c.66_67insC; c.181T>C p.C61R; c.190T>C p.C64R; c.190T>G p.C64G; c.191G>A 
p.C64Y; c.3267dup; c.3748G>T; c.3756_3759delGTCT; c.3779delT; c.4041_4042delAG; c.4065_4068del; c.5232_
5233delinsGTCCAAAGCGAG (c.5232del7ins12); c.5251C>T; c.5258G>C

BRCA2: c.9371A>T; c.9376del; c.9403del

PALB2: c.509_510delGA, p.(Arg170Ilefs*14W)

CHEK2: c.444+1G>A (IVS2+1G>A); c.470T>C; c.1100del; del5395

NBN: c.657_661del (657del5)

CDKN2A: analiza sekwencji kodującej

Jakie korzyści daje badanie?

Wynik badania może wskazać obecność 
wybranych wariantów związanych ze 
zwiększoną predyspozycją nowotworową.

Może pomóc zaplanować profilaktykę, dobór 
badań kontrolnych oraz uzasadnić potrzebę 
konsultacji genetycznej lub onkologicznej.

Wynik badania może mieć również znaczenie 
dla krewnych pacjentów, umożliwiając 
ukierunkowaną diagnostykę rodzinną.

Kiedy warto rozważyć badanie? 

	+ W celu oceny wybranych predyspozycji 
nowotworowych. 

	+ Przy obciążeniu rodzinnym chorobami 
nowotworowymi jako element wstępnej 
oceny ryzyka genetycznego.

Ważna informacja

Badanie ocenia wyłącznie predyspozycje 
do rozwoju nowotworów związane z zakresem 
analizowanych genów i wariantów.
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Zakres badania

Predyspozycje związane m.in. z ryzykiem raka 
prostaty, jelita grubego, żołądka, trzustki, nerki 
oraz czerniaka

Badanie obejmuje następujące warianty genów:
BRCA1: c.66_67insC, p.(Glu23Argfs18); c.68_69del, p.(Glu23Valfs17), c.181T>G, p.(Cys61Gly); c.181T>C, p.(Cys61Arg); 
c.190T>C, p.(Cys64Arg); c.190T>G, p.(Cys64Gly); c.191G>A, p.(Cys64Tyr), c.3627dup, p.(Glu1210Argfs9); c.3700_
3704del, p.(Val1234Glnfs8); c.3748G>T, p.(Glu1250*); c.3756_3759del, p.(Ser1253Argfs10); c.3779del, p.(Leu1260Ty‑
rfs4); c.3817C>T, p.(Gln1273*); c.4035del, p.(Glu1346Lysfs20); c.4041_4042del, p.(Gly1348Asnfs7); c.4065_4068del, 
p.(Asn1355Lysfs*10), c.5232_5238delinsGTC CAA GCGAG, p.(5232del7ins12), p.(Asn1745Serfs22); c.5251C>T, 
p.(Arg1751); c.5266dup, p.(Gln1756Profs*74); c.5259C>T, p.(Arg1753Trp) 

BRCA2: c.9371A>T, p.(Asn3124Ile); c.9376del, p.(Gln3126Argfs37); c.9403del, p.(Leu3135Phefs28) 

CHEK2: c.444+1G>A, IVS2+1G>A , c.1100del, p.(Thr367Metfs*15), wariant: c.470T>C, p.(Ile157Thr) 
NG_008150.2:g.44902_50296del, del5395 NBN, c.657_661del, p.(Lys219Asnfs*16) CDKN2A: analiza sekwencji 
kodującej 

HOXB13: c.251G>A, p.(Gly84Glu)

Jakie korzyści daje badanie?

Wynik badania może wskazać obecność 
wybranych wariantów związanych ze 
zwiększoną predyspozycją nowotworową.

Może pomóc zaplanować profilaktykę, dobór 
badań kontrolnych oraz uzasadnić potrzebę 
konsultacji genetycznej lub onkologicznej.

Wynik badania może mieć również znaczenie 
dla krewnych pacjentów, umożliwiając 
ukierunkowaną diagnostykę rodzinną.

3927 

Nowotwory u mężczyzn  
panel rozszerzony 
BRCA1  |  BRCA2  |  HOXB13  |  CHEK2  |  NBN  |  CDKN2A

rak prostaty rak jelita grubego rak żołądka rak trzustki rak nerki czerniak

Kiedy warto rozważyć badanie? 

	+ W celu oceny wybranych predyspozycji 
nowotworowych. 

	+ Przy obciążeniu rodzinnym chorobami 
nowotworowymi jako element wstępnej 
oceny ryzyka genetycznego.

Ważna informacja

Badanie ocenia wyłącznie predyspozycje 
do rozwoju nowotworów związane z zakresem 
analizowanych genów i wariantów.
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909 

APOE, genotypowanie 
ocena predyspozycji do wystąpienia ch. Alzheimera,  
rozwoju miażdżycy met. PCR

choroba Alzheimera rozwój miażdżycy

Zakres badania

Genotypowanie genu APOE metodą PCR.

Kiedy warto rozważyć badanie? 

	+ Epizody otępienne lub choroba Alzheimera 
w rodzinie.

	+ Wczesne zawały serca w rodzinie.

	+ Zaburzenia lipidowe.

	+ Dodatni wywiad rodzinny w kierunku 
chorób sercowo-naczyniowych.

Jakie korzyści daje badanie?

Wynik badania ma charakter predykcyjny. Pozwala ocenić genetyczną predyspozycję do późno 
ujawniającej się choroby Alzheimera oraz zaburzeń lipidowych związanych z ryzykiem rozwoju miażdżycy.

Allel APOE ε4 jest najsilniejszym powszechnie występującym genetycznym czynnikiem ryzyka późno 
ujawniającej się choroby Alzheimera. Genotyp APOE może być także dodatkową informacją przy 
planowaniu profilaktyki neurologicznej i sercowo-naczyniowej, szczególnie u osób z zaburzeniami 
lipidowymi lub dodatnim wywiadem rodzinnym. 

Oznaczenie genotypu APOE ma również znaczenie u pacjentów kwalifikowanych do terapii 
antyamyloidowych, ponieważ genotyp APOE ε4/ε4 wiąże się ze zwiększonym ryzykiem działań 
niepożądanych i może wykluczać możliwość zastosowania takiego leczenia.

Ważna informacja

Obecność allelu APOE ε4 zwiększa predyspozycję do choroby Alzheimera, ale nie przesądza o jej 
wystąpieniu. Brak allelu ε4 również nie wyklucza zachorowania.
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3822 

Zespół Gilberta 
gen UGT1A1 – najczęstsza mutacja

hiperbilirubinemia

Zakres badania

Analiza najczęściej występującej mutacji genu 
UGT1A1, związanej z predyspozycją do zespołu 
Gilberta. Zespół Gilberta występuje u ok. 3–12% 
populacji, częściej u mężczyzn.

Gen UGT1A1 koduje enzym wątrobowy 
uczestniczący w sprzęganiu bilirubiny.

Kiedy warto rozważyć badanie? 

	+ Okresowo pojawiająca się łagodna 
żółtaczka, np. po głodzeniu, infekcji, stresie, 
odwodnieniu, intensywnym wysiłku lub 
niedoborze snu.

	+ Nawracające, niewielkiego stopnia 
podwyższenie stężenia bilirubiny bez jasnej 
przyczyny.

	+ Izolowany wzrost bilirubiny niesprzężonej 
przy prawidłowych ALT/AST i bez cech 
anemii.

	+ Przewlekłe zmęczenie lub osłabienie.

Jakie korzyści daje badanie?

Wynik badania może potwierdzić genetyczne podłoże łagodnej izolowanej hiperbilirubinemii.

Może też wskazać potrzebę ostrożności przed zastosowaniem wybranych leków, gdyż u pacjentów 
z zespołem Gilberta może występować nadwrażliwość m.in. na statyny, gemfibrozyl, pochodne 
estradiolu, irynotekan. 
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252 

HLA-B27

przewlekłe zapalne choroby stawów i kręgosłupa

Zakres badania

Ocena obecności antygenu HLA-B27.

Obecność HLA-B27 jest związana ze  
zwiększoną predyspozycją do seronegatyw‑
nych spondyloartropatii, czyli przewlekłych 
zapalnych chorób stawów i kręgosłupa.

Kiedy warto rozważyć badanie 

	+ Przewlekły ból i uczucie sztywności 
kręgosłupa w okolicy lędźwiowej, szyi 
lub klatki piersiowej lub wewnętrznej 
powierzchni oczu (zapalenie błony 
naczyniowej oka).

	+ Przewlekły stan zapalny.

	+ Ból o możliwym charakterze zapalnym.

	+ Dolegliwości stawowo-kręgosłupowe 
związane z łuszczycą, zapaleniem oka  
lub IBD.

Jakie korzyści daje badanie?

Dodatni wynik przy odpowiednich objawach może wspierać decyzję o diagnostyce reumatologicznej 
i obrazowej.

HLA-B27 wykazuje najsilniejszy związek z zesztywniającym zapaleniem stawów kręgosłupa, ale jego 
obecność może występować także u części pacjentów z łuszczycowym, reaktywnym lub młodzieńczym 
idiopatycznym zapaleniem stawów oraz spondyloartropatiami w przebiegu nieswoistych chorób 
zapalnych jelit.

Wczesne rozpoznanie umożliwia szybsze wdrożenie leczenia, rehabilitacji i monitorowania choroby.

Ważna informacja

HLA-B27 może występować także u osób zdrowych, dlatego dodatni wynik nie jest wystarczający do 
postawienia diagnozy.
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897 

Celiakia 
(DQ2.2/DQ2.5/DQ8) met. PCR

celiakia predyspozycja do celiakii dieta bezglutenowa

Zakres badania

Ocena obecności wariantów HLA-DQ2.2,  
HLA-DQ2.5 i HLA-DQ8.

Warianty te są związane z genetyczną 
predyspozycją do celiakii.

Kiedy warto rozważyć badanie? 

	+ Przewlekłe objawy jelitowe: bóle brzucha, 
biegunki, wzdęcia.

	+ Niedokrwistość, niedobory lub przewlekłe 
zmęczenie bez jasnej przyczyny.

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

	+ Wdrożenie diety bezglutenowej przed 
diagnostyką.

Jakie korzyści daje badanie?

Obecność HLA-DQ2 lub HLA-DQ8 oznacza predyspozycję, ale nie rozpoznaje choroby.

Brak HLA-DQ2/DQ8 sprawia, że celiakia jest bardzo mało prawdopodobna i może przemawiać  
za wykluczeniem celiakii.
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4265 

Choroba Leśniowskiego-Crohna 
gen NOD2 – najczęstsze mutacje

nieswoiste choroby zapalne jelit

Zakres badania

Analiza wybranych, najczęściej opisywanych 
wariantów genu NOD2, związanych ze 
zwiększoną predyspozycją do choroby 
Leśniowskiego-Crohna.

NOD2 znany jest również jako CARD15.

Choroba Leśniowskiego-Crohna należy 
do nieswoistych chorób zapalnych jelit 
i ma charakter wieloczynnikowy - w jej 
rozwoju uczestniczą czynniki genetyczne, 
immunologiczne, środowiskowe oraz 
mikrobiota jelitowa.

Kiedy warto rozważyć badania? 

Po wykluczeniu innych przyczyn:

	+ Przewlekły ból brzucha.

	+ Biegunka.

	+ Utrata masy ciała.

	+ Osłabienie, gorączka lub niedokrwistość.

	+ Zmiany okołoodbytnicze.

	+ Dodatni wywiad rodzinny.

Jakie korzyści daje badanie?

Wynik badania może stanowić uzupełnienie oceny klinicznej i ukierunkować dalszą diagnostykę 
gastroenterologiczną, szczególnie u pacjentów z objawami sugerującymi nieswoistą chorobę  
zapalną jelit lub dodatnim wywiadem rodzinnym.

Ważna informacja

Obecność wariantu NOD2 nie jest równoznaczna z rozpoznaniem choroby. Brak analizowanych 
wariantów nie wyklucza choroby Leśniowskiego-Crohna.
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4256 

Atopowe zapalenie skóry, rybia łuska, astma  
filagryna (gen FLG/filagryna – badanie 2 najczęstszych mutacji)

atopowe zapalenie skóry

Zakres badania

Analiza dwóch najczęściej występujących 
mutacji genu FLG.

Gen FLG koduje filagrynę, czyli białko 
odpowiedzialne za prawidłowe funkcjonowanie 
bariery ochronnej skóry.

Kiedy warto rozważyć badanie

	+ Nasilone AZS od dzieciństwa, bardzo 
sucha i pękająca skóra, słaba odpowiedź 
na leczenie.

	+ Podejrzenie rybiej łuski zwyczajnej.

	+ Objawy sugerujące marsz atopowy, czyli 
stopniowy rozwój kolejnych manifestacji 
atopii, m.in. AZS, alergii pokarmowej, 
alergicznego nieżytu nosa i astmy. Dodatni 
wywiad rodzinny.

Jakie korzyści daje badanie?

Warianty utraty funkcji genu FLG należą do najlepiej udokumentowanych czynników genetycznych 
predysponujących do rybiej łuski zwyczajnej, atopowego zapalenia skóry (AZS), a u części pacjentów 
także innych chorób atopowych.

Wynik badania może wskazać genetycznie uwarunkowane osłabienie bariery naskórkowej.

Może pomóc wyjaśnić przewlekłą suchość skóry, nadwrażliwość, objawy rybiej łuski zwyczajnej lub AZS 
oraz uzasadnić długofalową odbudowę bariery skóry.
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Deklaracja świadomej zgody 
na badanie genetyczne

Deklaracja świadomej zgody to dokument, który potwierdza, że pacjent otrzymał informacje o:

	+ 	celu badania, 

	+ 	jego zakresie, 

	+ 	ograniczeniach 

	+ 	oraz możliwych konsekwencjach wyniku 

	+ 	i świadomie zgadza się na jego wykonanie. 

Pobierz  
deklarację  
świadomej  

zgody:

Badania genetyczne dotyczą niekiedy również takich informacji o zdrowiu, które mogą mieć 
znaczenie dla członków rodziny. Dlatego ważne jest, aby decyzja o wykonaniu badania była 
dobrze zrozumiana i świadoma.

Pacjent dobrowolnie może zrezygnować z uzyskania od lekarza wymienionych informacji. 
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Rodzaj materiału                  krew                         fibroblasty                      trofoblast                         płyn owodniowy                inne ...............

DIAGNOSTYKA S.A. ul. prof. Michała Życzkowskiego 16, 31-864 Kraków
www.diagnostyka.pl, nr rejestru 000000005831

Deklaracja świadomej zgody
na badanie genetyczne

Cel badania 
(wskazania):

Imię

Nazwisko

Data urodzenia

Informacje o pacjencie:

Numer historii choroby:

Płeć:

PESEL: 
(w przypadku osoby nieposiadającej 
numeru PESEL - nazwę i numer 
dokumentu potwierdzającego 
tożsamość)dzień       miesiąc               rok

M             K

Adres kontaktowy, nr telefonu:
(w przypadku osoby niepełnoletniej lub ubezwłasnowolnionej 
imię, nazwisko i adres kontaktowy opiekuna prawnego)

Informacje o materiale biologicznym:

Deklaracja Świadomej Zgody
W celu izolacji DNA/RNA i wykonania molekularnych /cytogenetycznych badań diagnostycznych, mających na celu identyfikację zmian w DNA  

w związku z podejrzeniem/rozpoznaniem klinicznym choroby:

      Oświadczam, że zostałem/-am poinformowany/-a przez lekarza zlecającego o istocie podejrzewanej choroby i o znaczeniu wykonywanych badań moleku-
larnych / cytogenetycznych dla ustalenia rozpoznania, a także tajemnicy wyników tego badania,
lub
    oświadczam, że korzystając z mojego prawa - wynikającego z art. 9 ust. 4 ustawy z dnia 6 listopada 2008 r. o prawach pacjenta i Rzeczniku Praw  
Pacjenta - świadomie zrezygnowałem/am z zasięgnięcia przed wyrażeniem zgody na powyższe badanie z uzyskania od lekarza informacji, o której mowa 
w art. 9 ust. 2 wspomnianej powyżej ustawy, w zakresie znaczenia diagnostycznego planowanego badania genetycznego oraz istoty choroby, której wykryciu 
badanie to może służyć.
      Wyrażam zgodę / nie wyrażam zgody* na przechowywanie izolowanego DNA po zakończeniu diagnostyki z zachowaniem tajemnicy danych.
      Wyrażam zgodę / nie wyrażam zgody*  na wykorzystywanie mojego DNA do badań naukowych, mających na celu rozszerzenie wiedzy na temat podłoża 
molekularnego chorób genetycznych z zachowaniem anonimowości.
Ponadto zostałem /-am poinformowany/-a, że:
- wynik badania może wskazywać na zasadność (dla zwiększenia wartości diagnostycznej) pobrania materiału biologicznego od innych członków rodziny,
- wynik badania może pomóc w ustaleniu nosicielstwa defektu genetycznego w mojej rodzinie,
- wynik badania może stać się podstawą do określenia ryzyka genetycznego dotyczącego określonej jednostki chorobowej w rodzinie, w tym także wśród 
dalszych krewnych (jeśli będzie to możliwe)
- w niektórych przypadkach uzyskany wynik będzie nie informacyjny, badanie nie uda się z przyczyn technicznych lub DNA ulegnie degradacji, wtedy zaistnieje 
potrzeba powtórnego pobrania materiału do badań,
- wynik badania może wykazać obecność innej zmiany w obrębie badanego genu niż ta, która jest istotna pod kątem wskazanego powyżej podejrzenia lub 
rozpoznania,
- jeżeli w okresie między pobraniem materiału do badania, a datą wydania wyniku niepełnoletni pacjent ukończy 18 rok życia, przed wydaniem wyniku koniecz-
ne będzie podpisanie przez niego dodatkowego formularza Deklaracji Świadomej Zgody,
- możliwości wycofania w każdym czasie zgód na przechowywanie izolowanego DNA oraz jego wykorzystanie do badań naukowych.
     Przyjmuję do wiadomości, że z chwilą pobrania ode mnie materiału do badań, po podpisaniu niniejszej zgody, usługa zaczyna być dla mnie świadczona  
(generując związane z tym koszty) w związku z czym ewentualna rezygnacja z wykonania badania spowoduje jego wstrzymanie, jednakże nie będzie upraw-
niać do zwrotu wynagrodzenia za badanie tak w całości jak i w części.
     Wyrażam zgodę na poinformowanie mnie o ryzyku ujawnienia się określonej patologii w razie stwierdzenia obecności tzw. zmian nieoczekiwanych.  
Przyjmuję do wiadomości, że informowanie mnie o ryzyku tzw. zmian nieoczekiwanych nie jest obowiązkiem zleceniobiorcy.

Imię i nazwisko pacjenta/opiekuna prawnego* 
wyrażającego zgodę na pobranie

Podpis pacjenta/opiekuna* Data

DataPodpis lekarza *niepotrzebne skreślić
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