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Betegtajékoztato és beleegyezo nyilatkozat
sziilo/torvényes képviselo részére
TELJES EXOM SZEKVENALASHOZ

Mi az a teljes exom szekvenalas

A pontos genetikai diagndzis minél korabbi felallitasa a betegség prognozisa, a kezelési stratégia
kialakitasa ¢és az ismétlodési kockézat meghatdrozasa szempontjabol kiemelkedd fontossagu.
Ebben nyujt segitséget a teljes exom szekvendlas (whole exome sequencing-WES), ami egy igen
robosztus, €s egyben az egyik legatfogdbb genetikai vizsgalat, mely akar mas diagnosztikai tesztek
altal nem azonositott genetikai eltérések kimutatasat is lehetévé teheti.

A WES soran ujgeneracios szekvenalasi technoldgiak alkalmazasaval a human genom 6sszes (kb.
20 000) génjének fehérjekodolo régioit (vagyis az exomot) vizsgaljak. Az exom a humén genom
csupan 1%-at teszi ki, azonban a betegséget okoz6é mutéaciok 85% szdzaléka ebben a régidoban
talalhato.

A WES vizsgalat diagnosztikai hatékonysaga magasabb a hagyomanyos genetikai vizsgalatoknal,
azonban nem 100 % hatékonysagl. Pozitiv, a tiineteket magyarazé eredmény az esetek 20—60%-
aban ad.

Elsodleges talalat

A WES vizsgalat sordn azonositott olyan koroki varians, ami a vizsgalt személy elsddleges
vizsgéalati indikacidjaval kapcsolatba hozhato.

Masodlagos talalat

A WES vizsgalat soran azonositott olyan koroki vagy valdsziniileg kéroki varians(ok), amelyeket
az American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG, Amerikai Orvosi Genetikai €s
Genomikai Akadémia) ajanldsa alapjan vizsgdlunk az elemzés soran. Ezek az eltérések nem
kapcsolodnak az elsddleges vizsgalati indikacidhoz, viszont orvosi jelentdséggel birnak, mivel
elére vetitheti a paciens jovObeni egészségi allapotat, igy lehetdséget teremtve a korai
beavatkozdsra ¢és befolyasolhatja a csaladtervezést. Dontéen sziv-, daganatos-, vagy
anyagcserebetegségekkel kapcsolatosak.

Egyéb, véletlenszerii talalat

A WES vizsgélat soran azonositott olyan egyéb varidns(ok), amelyek nem kapcsolédnak az
elsddleges vizsgalati indikacidhoz.

A vizsgalattal kapcsolatos egyéb informaciok

- A vizsgalat ravilagithat gyermeke és/vagy mas csaladtagjat érintd genetikai betegségre,
fokozott rizikoallapotra.

- Eléfordulhat, hogy a vizsgélat soran olyan varidns kertiil azonositasra, melynek betegségokozo
hatdsa a vizsgalat idején nem ismert. Ebben az esetben a sziilok vagy tovabbi csaladtagok
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vizsgalatara is sziikség lehet. Uj klinikai tiinet megjelenése esetén, illetve a laboratorium WES
értékelésre vonatkozo belsd szabalyozasdban meghatarozott idéintervallumban a varidns
ujraértékelése elvégezheto.

- A negativ vizsgalati eredmény nem zarja ki genetikai betegség fennallasat.

- A genetikai leleten csak a relevans csirasejtes variansok keriilnek feltiintetésre.

- A masodlagos ¢és véletlenszer(i taldlatok megismerésével kapcsolatban kiilon nyilatkozatot
teszek, melyet barmikor visszavonhatok.

- A vizsgalat soran feltarasra keriilhetnek a sziilok és a gyermek biologiai kapcsolatai, pl.
apasagi viszony.

- A szoban forgo vizsgalatbdl szarmazd adatokat anonim modon adatbédzisokban, irodalmi
Osszefoglalokban felhasznalhatjadk. A személyes azonositasomra alkalmas adatok nem
keriilnek nyilvanossagra.

- Negativ vizsgalat esetén az adatok ujraclemzése a legijabb tudomanyos eredmények
ismeretében 1-2 év miulva lehetséges. Amennyiben szeretné az ujraclemzés elvégzését,
jelentkezzen gyermekével egyiitt genetikai tandcsadonkban.

Beleegyez6 nyilatkozat

Beteg MEVE: et e et e e st e e e aeee s
TAJT SZAM: ettt ettt et e et e et ee e e e
SZUIEtEST IdO:  ..o..eeieeiieeeeeeeee e e e e et e e e e eena e e

Sziilé adatai (név, sziil. hely és idd, anyja neve, lakcim, telefonszam):

BeLEZ NEVE: ..ot e et e e e e e e e e naneee
TAT SZAM: oo e e e e e e e e rrrt e e e e e e e ntraraaaaaas
Ny 113 B 6 {6 TR

Cselekvoképtelen személy, korlatozottan cselekviképes kiskoru, illetve a cselekvOképességében
az egeészségligyl ellatassal Osszefiiggd jogok gyakorlasa tekintetében részlegesen korlatozott
nagykort beteg esetén a torvényes képviseld/Eiitv. 16. § szerinti helyettes dontéshoz6 adatai (név,
sziil. hely és 1d6, anyja neve, lakcim, telefonszam):
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Rokonsagi foka/torvényes képviselet tipusa: ..........ccoeviiiiiiiiiiiiiiininn.

Cselekvoképtelen allapoti személy esetében a helyettes dontéshozoé a vizsgéalatba vald
beleegyezéssel egyidejlileg arra vonatkozoan is nyilatkozik, hogy jogosult a beleegyezés, illetve
visszautasitas jogat gyakorolni és nincs vagy realis idon beliil nem érhet6 el az Eiitv. 16. § (2)
bekezdés sorrendje szerint elérébb vald személy.

1. Tervezett vizsgalat: teljes exom szekvenalas

2. TAjEKozZtatast VEZZO OrVOS MEVE: ..........cccueveeiiieeiiieeiieeeiieeeieeeeieeesereeeneaee e

A szobeli tajékoztatast és a jelen nyilatkozathoz tartozd betegtajékoztatot megértettem és
tudomasul vettem, a javasolt vizsgalattal, a vizsgalat céljaval, varhat6 hasznaval és kockazataival
kapcsolatos, szoban feltett kérdéseimre a tajékoztatast nyjtd orvostdl kielégitd, szamomra érthetd

valaszt kaptam és elegendé id6 allt rendelkezésre ahhoz, hogy eldontsem, beleegyezem-e a
vizsgélatba.

A szbbeli tajékoztatas és a jelen nyilatkozathoz tartozo betegtdjékoztatd elolvasasa utan, kelld
mérlegelést kdvetden, minden kényszertl mentesen beleegyezem:

A teljes exom szekvenalas elvégzésébe gyermekemnél
Oigen /[ nem

Masodlagos talalatok leletezésébe gyermekemnél
Oigen /[ nem

Véletlenszerii talalatok leletezésébe gyermekemnél

[Jigen /[ nem

Kelt: ............. ,202.0. ho .......... nap
tajékoztatast végzo orvos sziilo/torvényes képviseld
alairasa és pecsétje alairasa
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