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Korlatozottan cselekvoképes, ill. cselekvoképtelen érintett esetén torvényes képviselo:

Kijelentem, hogy a mintavétel elétt genetikai tanacsadas keretében tajékoztatast kaptam a mintavétel céljardl, a
vizsgalat elvégzésének vagy elmaradasanak eldnyeirdl és kockazatair6l, a lehetséges eredmény engem, illetve kozeli
hozzatartozéimat érintd esetleges kdvetkezményeirdl, valamint a genetikai minta és adat tarolasanak moddjairdl,
azonositasi lehetdségeirdl. Kijelentem tovabba, hogy tdjékoztatast kaptam a genetikai vizsgalat targyat képezo
betegség lényegérol, a vizsgalat pozitiv és negativ eredményének jelentéstartalmarol, valamint a megerdsitd teszt
jelentéségérdl, illetve esetleges kutatasi célu felhasznalas esetén a kutatds lényegérdl, valamint a kutatas
eredményének megismerésé¢hez vald jogomrol.

1. A tijékoztatast megértettem, igy
hozzdjarulok
nem jarulok hozzd ahhoz

hogy télem genetikai mintat vegyenek klinikai genetikai vizsgalat és/vagy genetikai szlirGvizsgalat céljabol, amely
segitségével a betegségemet okozd genetikai eltérések vagy betegségre hajlamositdo rizikotényezok vagy egyes
gyogyszerek hatékonysagat, mellékhatasait befolyasold genetikai eltérések mutathatok ki (a megfeleld valaszt jeldlje
meg).

2. A genetikai mintdm és adataim tudomanyos céllal torténd feldolgozasahoz
hozzdjarulok
nem jarulok hozzd.

(A megfeleld valaszt jelolje meg.)

3. Az éaltalam szolgaltatott genetikai minta, illetve abbol szarmazdé adat biobankban/archivalt gytijteményben vald
tarolasahoz

hozzdjarulok, éspedig személyazonosito adatokkal egyiitt | kodolt | pszeudonimizdlt (dlnevesitett) /
anonimizdlt formaban (e valasz megjelolése esetén a megfeleld valasz alahuzando)

nem jarulok hozzd.

(A megfeleld valaszt jeldlje meg.)

4. Hatosagilag szabalyozott ellendrzés mellett sziikség esetén genetikai mintam, illetve anonimizalt adataim mas hazai
vagy Eur6pai Union beliili, ill. Eurdpai Union kiviili laboratériumba, tovabbi klinikai genetikai vizsgalat vagy kutatas
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céljara torténd tovabbitasahoz, melynek kapcsan semmiféle személyes anyagi kovetelést nem tamaszthatok,
hozzdjarulok
nem jarulok hozza.

(A megfeleld valaszt jelolje meg.)

5. Abban az esetben, ha egészségi allapotom/ jovébeli lehetséges betegségeim vagy az altalam feliigyelt személy
egészségének vonatkozasaban a vizsglat masodlagos talalatokrol (az aktualis ACMG SF génlista alapjan, 002155
azonositoju 2024. évi klinikai egészségligyi szakmai iranyelv) relevans informaciokat eredményez

kérem annak kozlését
nem kérem annak kozlését.

(A megfelel6 valaszt jelolje meg.)

Tudomasul veszem, hogy genetikai adat vizsgalati eredménye személyesen velem (érintett), valamint hitelesitett
meghatalmazottammal kozolhetd, valamint a vizsgalatot kezdeményez6 kezelGorvossal kozolhetd — a humangenetikai
adatok védelmérodl, a humangenetikai vizsgalatok és kutatasok, valamint a biobankok miikodésének szabalyairdl szold
2008. évi XXI. torvény (genetikai torvény) eldirdsanak megfeleléen — genetikai tanacsadas keretében kell részemre
atadni. Tudomasul veszem tovabba, hogy a genetikai adat kdzolhetd azon személlyel is, aki a vonatkozd térvény alapjan
annak megismerésére jogosult.

Tudomasul veszem, hogy adataimnak fenti célu felhasznalasi lehetdségét addig tekinti folyamatosnak az Adatkezeld,
amig nem kérem azok torlését a nyilvantartasbol.

Tudomasul veszem, hogy adataimat az Adatkezeld az egészségligyi és a hozzdjuk kapcsolodd személyes adatok
kezelésérdl és védelmérdl szoldo 1997. évi XLVIL torvény, illetve a humangenetikai adatok védelmérdl, a
humangenetikai vizsgalatok és kutatasok, valamint a biobankok miikddésének szabalyairdl szol6 2008. évi XXI. térvény
altal szabalyozott modon tartja nyilvan. Az adataim kezelése és tovabbitasa soran az Europai Parlament és a Tanacs (EU)
a természetes személyeknek a személyes adatok kezelése tekintetében torténd védelmérdl és az ilyen adatok szabad
aramlasarol szolo 2016/679 rendelete, tovabba az informacios dnrendelkezési jogrol és az informacidszabadsagrol szo1o
2011. évi CXIIL torvény, €s az elektronikus kereskedelmi szolgaltatasok, valamint az informéciés tarsadalommal
Osszefliggd szolgaltatasok egyes kérdéseit targyald 2001. évi CVIIL térvény és az elektronikus hirk6zlésrol szold 2003.
évi C. torvény rendelkezéseinek megfelelden jar el.

Tajékoztatast kaptam arr6l, hogy genetikai adataim megismerésérdl lemondhatok, illetve, hogy ezen lemondd
nyilatkozatom barmikor, korldtozas nélkiil visszavonhatd. A genetikai tanacsadas keretében kérdéseket tehettem fel, erre
a felvilagositast ado személy szamomra kielégitd valaszokat adott. Amennyiben a fenti valasztasi lehetdségekrol nem
nyilatkozom, tudomasul veszem, hogy genetikai mintammal és adataimmal az 1. sz. Patologiai és Kisérleti Rakkutato
Intézet, Varosmajori Sziv- és Ergyogyaszati Klinika, Semmelweis Egyetem belsé utasitasi rendje szerint jarnak el.

A beleegyezésemet jogomban all barmikor irdsban visszavonni (Postai uton: Patologiai és Kisérleti Rakkutato Intézet,
Semmelweis Egyetem, 1085, Budapest, Ull6i Ut 26., E-mail: bodor.csabal@semmelweis.hu) tovabbi indoklas, illetve
barmiféle, a jovobeni orvosi ellatdsomat érintd hatranyos kdvetkezmény nélkiil.

A jelen nyilatkozatban foglaltakat megértettem, tudomasul vettem és alairaisommal hitelesitem.

BUAAPESE, oooiiviiiiieieeceeeeees e e

Felvilagositast végzo orvos
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Tajékoztato genetikai vizsgalatrol

Mit jelent a gén, illetve a kromoszéma?

Testiinket tobb billio sejt épiti fel, minden sejt magjaban megkdzelitéleg 21 ezer fehérjét kodold gén iranyitja a sejtek szabalyos
mitkodését, novekedését, osztodasat. A gének és a gének kozotti szakaszok dsszessége alkotja a genomot, ami teljesen egyedi, ez a
személy ,.genetikai ujjlenyomata”. A sejtmagon beliil a gének fonalszerii képleteken, kromoszémakon helyezkednek. Testi
sejtjeinkben 46 kromoszoma van, 23-at az anyatol, 23-at az apatol 6rokliink. Ezért is nevezik a DNS-t ,,6rokité anyagnak”. Igy a
génjeink nagy részeébdl is két példanyt orokliink. Sziv- és érrendszeri vonatkozasban megkozelitdleg mintegy 700-1000 gén
miikddése kiemelt fontossagt. Amennyiben egy gén vagy egy kromoszoma megvaltozik (patogén, jellemzden ritka variacio),
hianyzik vagy tobb van beldle, és ennek kovetkeztében kozvetlenill vagy kozvetetten korlatozott, vagy nem megfeleld
fehérjemiikddést eredményez, ez a valtozas genetikai betegséghez vezethet.

Mit jelent a genetikai vizsgalat?

A genetikai vizsgalat a genom egy részének olyan vizsgalatat jelenti, amely kimutat egy adott gén, esetlegesen tobb gént érintd
vagy kromoszéma megvaltozasat. Azt a valtozast, amelyet patogén varidcionak nevezhetd, a szervezet sejtjeinek miikodését
befolyasolhatja és a kdvetkezo generaciok is 6rokdlhetik. A genetikai vizsgalathoz legtobbszor vérvételre van sziikség.

Miért van sziikség genetikai vizsgalatra?

e Onnek vagy gyermekének sziv- és/ vagy érrendszert érintd genetikai érintettségre jellemzd tiinetei vannak és On szeretné
megtudni a diagndzist, vagy azt a bioldgiai okot, amely felelds a betegség kialakulasaért.

e Egy szivérintettséggel/ érrendszert érintd betegséggel jard genetikai eltérés 6roklédik a csaladjaban és On tudni
szeretné, van-e kockézata annak, hogy élete soran a betegség Onben vagy gyermekében/méhen beliili magzataban is
kialakul.

e On és parja tobb sikertelen terhességen (pl. vetélés) van tal vagy nem jon létre terhesség, tovabba a varandossag alatti
szlirfvizsgalatok a magzatban valamilyen genetikai betegség gyanujat vetik fel.

e Onnél vagy hozzatartozéindl bizonyos tipusi sziv- és érrendszeri, illetve daganatos betegségek fordultak elé.

e A genetikai vizsgalat segit megéllapitani, mennyire lesz hatékony az On specialis kezelése.

Milyen elonyei lehetnek a genetikai vizsgalatnak?

e Biztos informacidt szolgaltathat az On vagy gyermeke érintettségével/ betegségével kapcsolatban. Sok embernek
nagyon fontos, hogy véget érjen a betegségével kapcsolatos bizonytalansag.

e A genetikai hattér meghatarozasa lehetévé teheti a betegség kezelését (amennyiben kezelhet) vagy a megfeleld
1épések megtételét annak érdekében, hogy a betegség tiineteinek kialakulasat megel6zziik (ha megel6zhetd).

e Hasznos informaciokat adhat a jovébeli tervezett vagy folyamatban levé varanddssagokkal kapcsolatban.

e Mivel a genetikai rendellenességek legtobbszor orokletesek, a betegek csaladtagjai szamara is fontos lehet a genetikai
hattér tisztazasa.

e Bizonyos gyogyszeres kezelés soran elkeriilheték a mellékhatasok.

e Szamos gén egyidejii vizsgalata soran el6fordulhat, hogy azonositasra keriill olyan génvarians, amely nincs
osszefiiggésben az On/ vagy az On altal feliigyelt személy vizsgalt betegségével, de mas betegséget okozhat, amelyek a
nemzetkdzi ajanlas alapjan terapids jelentdséggel birnak. Ezen betegségek dontden sziv-, daganatos €s anyagcsere
betegségek.

Milyen korlatai, kockazatai lehetnek a genetikai vizsgalatnak?

e Ugyan a diagnozist igazolhatja a kardiogenomikai fokuszu genetikai teszt, de megfelelé beavatkozas vagy kezelési mod
nem minden betegség esetében 1étezik.

e 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.

e Vannak olyan esetek, amikor a betegséget okozd genetikai eltérés azonosithatd, mégsem lehet egyértelmiien
megmondani, hogy a vizsgalt személy mennyire sulyosan lesz érintett.

e Egyetlen genetikai vizsgalat sem képes minden genetikai varianst azonositani, ezért eléfordulhat, hogy az On 4ltal
hordozott betegségokoz6 génvarianst nem tudjuk azonositani, még aktiv keresés révén sem.

e Az On genetikai vizsgalata vérrokonokra vonatkozé genetikai informaciokat is kiderithet, példdul, 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 szarmazo6 genetikai adatokat?

Az On vérmintajabol izolalt DNS-t és az abbol végzett genetikai vizsgilatok eredményeit biobankban vagy archivalt
gyljteményben taroljak, a torvény altal eldirt adatvédelmi szabalyok betartdsa mellett. A tarolds torténhet személyes adataival
egyiitt vagy olyan kéddal, ami helyettesiti azokat és kozvetleniil nem kéthetd az On személyéhez.

Késziilt az Eurépa Tandcs ,, Egészségiigyi genetikai tesztek” c. kiadvanya (2012) alapjan. www.coe.int/bioethics
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