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Prijal Transport vzorky

Datum prijmu O Posta [ Osobne

C. rodokmena

Cas prijmu O Kuriér [ Sanitka

Predschvalovanie

Vykon Oschvalené [Oneschvalené

Vypliat paliékovym pismom

Datum Vykonal

Meno a priezvisko

UDAJE VYSETROVANEJ OSOBY

Zdrav. O Dévera (24) O VsSZP (25) O Union (27)

Rodné &islo Pohlavie [Zena

Susp. diagnéza

O Muz

poistoviia . 5
O EU poistenec*  Stat

* priloZit kopiu preukazu poistenca

ODOBRANY MATERIAL

[ Periférna krv v EDTA (PK) [ Bukalny ster (BS) O DNA

[ Nova Ziadanka

Datum odberu

O Iny - vyplnit

Adresa pracoviska

osoby, ktory je suc¢astou ziadanky

UDAJE PRE ZDRAVOTNE POISTOVNE

[ potvrdenie pracovnej diagndzy
[0 bude mat vplyv na manazment pacienta
[ Biologicka liecba [ Dietetické opatrenia

Ciel vySetrenia:
Vysledok gen. vySetrenia:
[ Farmakoterapia

Upozornenie: Odber materialu ma byt uskutoéneny s INFORMOVANYM SUHLASOM

ZIADAJUCI LEKAR

Peciatka a podpis indikujiceho lekara

VySetrenie je ur€ené na Uhradu z verejného zdravotného poistenia a indikované podla klinickych kritérii na uskuto¢nenie laboratérnych vykonov v odbore
Lekarska genetika, zverejiiovanych ku driu indikovania na webovej stranke prisluSnej zdravotnej poistovne.

O vylucenie pracovnej diagnozy
[0 nebude mat vplyv na manaZment pacienta

[ Operacia [ Dispenzarizacia [ Prevencia ochorenia

Vysvetlivky: posudzovanie vopred pre DV-P — Dévera, UN-P — Union, VZ-P - VSZP

Wilsonova choroba O gén ATP7B PV-P. UN-P

O ATP7B - c.1340del4, ¢.3402del,
p.R778G, p.Y779X, p.H1069Q

Gilbertov syndrom [JSNP promotor [ gén UGT1A1
Nesyndrémova hluchota O gén GJB2
Familidrna stred. hortucka [0 gén MEFV PV-P

O gény PRSS1, SPINK1
O gén CFTR PV-PUN-?

Hereditarna pankreatitida
Cysticka fibroza

GENETICKE TESTY

MONOGENNE OCHORENIA

Deficiencia ATAT [0 SERPINAT (Z/S alela)

Hemochromatdza O HFE, p.C282Y, p.H63D, p.S65C
Trombofilia [ F5, Leiden
OF2,c.20210G>A
O MTHFR, c.677C>T, c.1298A>C
O PAI-1 (ins 4G/5G)
Celiakia O HLA-DQ2.2, DQ2.5, DQS8, DR4

Lakt6ézova intolerancia O LCT, ¢.-13910T>C, c.-22018A>G

Mitochondridlne ochorenia O gény mtDNA

O CFTR, 64 variantov Mikrodelécie Y-chrom. O AZFa, AZFb, AZFc
Myastenicky syndrém O CHRNE —variant c.1327delG TPMT deficiencia [ Alely *2, *3A, *3B, *3C
MLPA ANALYZA REPETITIVNE SEKVENCIE
Spinalna muskul. atrofia (SMA) O gény SMN1, SMN2 Syndr. fragilného X (FRAX) [0 gén FMR1 (CGG repet.)
Charcot-Marie Tooth sy. (CMT1) O gén PMP22 Friedreich ataxia (FRDA) [0 gén FXN (GAArep.)
Poruchy rastu/SHOX deficiencia [0 gén SHOX Spinocerebralna ataxia O gény ATXNT, ATXN2, ATXNS,
Duchennova svalova dystrofia O gén DMD (SCA1-6) ATXN7, CACNA1A, PPP2R2B, TBP,

ATN1

O Abnormality imunitného systému (HP:0002715)

O Abnormality spojivového tkaniva (HP:0003549) PV-P, UN-P, VZ-P

O Polycysticka dysplazia obli¢iek (HP:0000113) PV-P, UN-P,VZ-P

O HBOPC, resp. hereditarne onkol. syndrémy (HP:0003002 ) NEDBV
[0 Rasopatie a Neurofibromatdza (Cafe-au-lait spot, HP:0000957)
O Kardiomyopatie (HP:0001638) PV-P- UN-P

O Hypotdnie (HP:0001252 ) PV-P,UN-P

MASIVNE PARALELNE SEKVENOVANIE - PANELY GENOV

[0 Zaostavanie vo vyvoji (HP:0001263) PV-F- UN-P

[J Neuropatie (HP:0009830)

[ Epilepsie/zachvaty (HP:0001250) PV-P, UN-P

[ Myopatie (HP:0003198) PV-P.UN-P

O Mitochondrialne abnormality (HP:0012103) PV-P.UN-P
[0 Retinopatie (HP:0000488) PV-P: UN-P

[ Poruchy intelektu (HP:0001249) PV-P, UN-P

O Ziadam NEREPORTOVAT sekundéarne DNA varianty (trieda patogenity 4, 5)
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DV-P, UN-P

DV-P, UN-P

O VYSETRENIE jedného GENU (uvedte skratku)

DV-P, UN-P

O STREDNY PANEL GENOV (doplnit indikéciu slovne a &iselne podla HPO databazy, max. 3 fenotypy)

0 DOPLNENIE INTERPRETACIE panelu génov (definovat panel slovne a &iselne podla HPO databazy, max. 3 fenotypy)

O VYSETRENIE MLPA (uvedte skratku génu)

DV-P, UN-P

O VYSETRENIE SPECIFICKEHO DNA VARIANTU (definovat)

C. p6évodnej DNA C. p6vodného PL
Gén/RefSeq Variant (rs/cDNA)
Gén/RefSeq Variant (rs/cDNA)
Gén/RefSeq Variant (rs/cDNA)
Meno a priezvisko vySetrovanych pribuznych Rodné cislo Dg ZP ID v rodokmeni
RODOKMEN
GENERACIA
I
1.
1.
V.
POZNAMKY
x Laboratérium genomickej mediciny
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INFORMOVANY SUHLAS VYSETROVANEJ OSOBY/ZAKONNEHO ZASTUPCU
1. VYSETROVANY BIOLOGICKY MATERIAL (0 Uvedeny na ziadanke, ktorej stic¢astou je Informovany suhlas.
2. NAZOV GENETICKEHO LABORATORNEHO VYSETRENIA O Uvedeny na ziadanke, ktorej stigastou je Informovany suhlas.

3. UCEL GENETICKEHO LABORATORNEHO VYSETRENIA (GLV) [ Zistenie predispozicie na chorobu/ funkciu organizmu [ Zistenie pritomnosti patogénov
[ Overenie/potvrdenie diagnézy O Iny (uviest):

4. INFORMACIE O GENETICKEHO LABORATORNEHO VYSETRENIA (GLV):

DNA laboratérne vySetrenie pre medicinske Ucely je Specializované vySetrenie, ktoré u vySetrovaného moze viest k potvrdeniu alebo vyluc¢eniu pritomnosti predispozicie

dedi¢ného ochorenia a urcit riziko/pravdepodobnost dedi¢ného ochorenia u potomkov, prip. viest k identifikacii roznych patogénov a urcit riziko/pravdepodobnost vzniku

prislusného ochorenia.

Predpokladany prinos GLV: Predikcia prip. prevencia vzniku dedi¢ného ochorenia alebo potvrdenie pritomnosti patogénu. Znalost priciny genetického ochorenia, prip.

pritomnost patogénu méze viest k upresneniu diagndzy, efektivnej a cielenej lieCbe alebo predchadzaniu moznych komplikacii. Zaroven je predpokladom genetického

poradenstva alebo nastavenia $pecialneho manazmentu prislusnym odbornikom.

Alternativy GLV: Metodické postupy DNA testov predstavuju vzhladom na sic¢asné poznatky najpresnejSie moznosti laboratérnej diagnostiky a poskytuju informaciu,

ktora moze byt prinosna v klinickom manazmente klienta aj jeho pribuznych.

Vplyv GLV na zdravie subjektu, vratane zdravia buducich generécii, informacie o rizikdch neoakavanych nalezov pre subjekt a geneticky pribuzné osoby:

a) Pozitivny vysledok DNA analyzy, t. j. dokaz patologického DNA variantu/d6kaz pritomnosti patogénneho agensu, moze ovplyvnit zdravotnu starostlivost a manazment o
subjektu prip. pokrvnych pribuznych.

b) Zistenie tzv. neoakavanych nalezov, ktoré mézu mat pre zdravotnu starostlivost a manazment subjektu a genetickych pribuznych zasadny vplyv (napr. zistenie
prenasacstva niektorych genetickych ochoreni).

c) Zistenie nalezov, ktoré sa odliSuju od nélezov beznych, ale ich konkrétny vplyv na sic¢asny a/alebo budici zdravotni stav subjektu a pokrvnych pribuznych nemozno na
zéklade sucasnych znalosti stanovit.

MozZné obmedzenia vo zvy¢ajnom spdsobe Zivota a v pracovnych schopnostiach po poskytnuti GLV, prip. zmeny zdravotnej spdsobilosti: Po odbere biologického materiélu,

periférnej krvi je nutné riadit sa pokynmi zdravotnickeho pracovnika. Vysledok vySetrenia moZze byt pre vySetrovaného stresujuci.

Udaj o lieéebnom reZime a preventivnych opatreniach, ktoré st vhodné a o poskytnuti dal§ich zdravotnych sluZieb:

O ziadne O kludovy rezim O podla odporucania lekara

Subjekt je povinny pred GLV informovat lekdra o pripadnych alergickych reakciach a zavaznych ochoreniach, na ktoré sa lie€i:

Mozné rizikd poskytnutia GLV: Zriedkavé rizika spojené s odberom biologického materialu (hematémy, infekcia, reakcia na dezinfekciu).

5. MANIPULACIA SO VZORKOU DNA PO UKONCENI GLV:

Udelujem suhlas na vykonanie indikovaného vySetrenia a zaroven suhlasim so vSetkymi dodatoénymi vySetreniami, ktoré mozu viest k stanoveniu diagnézy u pacienta. To
zahfha, ale nie je obmedzené len na: opakovanu analyzu z novejvzorky, overenie nalezu nezavislou metédou, dalSie doplriujuce testy nevyhnutné pre presnost a spolahlivost
vysledkov. Rozumiem, Ze tieto dopliujuce vySetrenia su st€astou diagnostického procesu a slizZia na zabezpecenie spravnej interpretéacie vysledkov. Po komplexnom
ukoné&eni vySetrenia Ziadam naslednid manipuléciu so vzorkou:

[0 Moja vzorka bude archivovana napr. pre pripadnu dal$iu analyzu v buddcnosti. VZdy pred dalsim testovanim budem pouceny/a a nové GLV bude vykonané az po mojom
aktualnom informovanom suhlase. Vysledok genetického vySetrenia bude anonymizovany a zaradeny do Statistického suboru s moznostou vyuZitia na vedecké prip.
referenéné ucely.

[0 Moja vzorka bude po prevedeni genetického vySetrenia zlikvidovana s rizikom, Ze nebude mozné v budicnosti vysledok vySetrenia overit a pre dalSie GLV bude nutny novy
odber.

[0 Moja vzorka nebude zlikvidovana avsak vysledok GLV nebude vyuZzity na vedecké ucely.

OlIné:

6. NOVY ODBER BIOLOGICKEHO MATERIALU:

VySetrovana osoba moéze byt vo svoj prospech vyzvana prevadzkovatelom k novému odberu biologického materialu za u€elom doplnenia, overenia alebo zopakovania
analyzy, Ci k zaisteniu spravnej interpretacie vysledkov vykonaného genetického laboratérneho vySetrenia. V pripade zaujmu samotného subjektu o dalSie genetické
laboratdrne vySetrenie bude nutny novy odber biologického materialu a dalSie poucenie podla typu vySetrenia.

7.VYHLASENIE VYSETROVANE) OSOBY/ZAKONNEHO ZASTUPCU:

Vyhlasujem, Ze mi bolo poskytnuté poucenie o GLV. Bol mi jasne a zrozumitelne vysvetleny ucel, povaha, nésledky, rizika, alternativy navrhovanych postupov, rizika
odmietnutia a prinos GLV. Som si vedomy/4a, Ze vysledky mojej genetickej analyzy mozu byt pre mna stresujlce. Poucenie mi bolo podané ohladuplne, zrozumitelne, bez
natlaku, s moZnostou a dostatoénym ¢asom pre rozhodnutie. Pred podpisom tohto informovaného suhlasu mi bolo umoznené klast dopliujice otazky, a to osobnou,
telefonickou ¢i elektronickou cestou. Vyhlasujem, Ze nezaml¢ujem Ziadne skuto&nosti, ktoré by mohli mat vplyv na volbu a vykonanie GLV, alebo by mohli ohrozit iné osoby.
Na zaklade tohto poucenia prehlasujem, Ze udelujem sudhlas na odberom vzorky DNA a GLV na ucely Specifikované v Ziadanke. Ako vySetrovana / dotknutd osoba (zakonny
zastupca) v zmysle ¢lanku 4 ods. 11 vS8eobecného nariadenia o ochrane Udajov ddvam suhlas dotknutej osoby k spractvaniu osobnych udajov uvedenych vtomto formulari
(ziadanke) na konkrétny ucel spojeny s vykonom GLV v zmysle informdcii o spractvani osobnych tdajov uvedenych na webovom sidle prevadzkovatela. Potvrdzujem, Ze
som bol/a obozndmeny/4a s prdvom na pristup, opravu, vymazanie, obmedzenie spracuivania, prenosnost Udajov, prava namietat a prava nepodliehat automatizovanému
individualnemu rozhodovaniu vratane profilovania.

8. VYHLASENIE LEKARA:

Prehlasujem, Ze som vySetrovanému (zakonnému zastupcovi) jasne a zrozumitelne vysvetlil U¢el, povahu, predpokladany prinos, nasledky i mozZné rizika vyssie uvedeného
GLV. Taktiez som vySetrovany subjekt oboznamil s moznymi vysledkami a dosledkami toho, Ze by vySetrenie nebolo mozné za vy$Sie uvedenym ucelom previest alebo by
nemalo potrebnu vypovednu hodnotu pre sledovany Ucel. Oboznamil som vySetrovanu osobu (zdkonného zastupcu) i s moznymi rizikami a dosledkami v pripade
odmietnutia tohoto vySetrenia. Vysledky GLV budu déverné a nebudu bez sihlasu vySetrovanej osoby/zakonného zastupcu poskytnuté tretej strane, pokial platné pravne
predpisy neur€uju inak.
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