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INFORMOVANY SOUHLAS
S NEINVAZIVNiM PRENATALNIM GENETICKYM TESTEM

1. Popis ticelu odbéru vzorki a genetického vySetreni

Ucelem provadéného testu je neinvazivni prenatdlni diagnostické vysetfent plodu na chromozomaéini odchylky, trizomie chromozomu 21, 18, 13, 16, 22,
aneuploidie chromozomu X a Y a mikrodelecnf syndromy-DiGeorgiiv syndrom (delece 22q11.2), Syndrom kociciho kfiku 5p, Prader-Willi/Angelmandiv
syndrom 15q, 1p36 delecni syndrom, Jacobsendiv syndrom 11q, Langer-Giedion{iv syndrom 8q, Wolf-Hirschhorn syndrom 4p.

Trizomie (tFi kopie) chromozomi 21, 18 a 13 - jsou nejcastéjsi pocetni chromozomalni odchylky (aneuploidie), vétSinou vzniklé ndhodné pfi poceti.
Chromozomy jsou bloky gend typického tvaru a poctu. Clovék ma 23 parti chromozomd: jeden ¢len paru pochézf od matky, druhy od otce. Pohlavni
buniky - vajitka a spermie - majf polovini pocet chromozomdi, ktery se sparuje po poceti. Nejcastéjsi pficinou trizomie je chybné vyvinuta pohlavni burika
s nadpotetnou kopif chromozomu. Castéji tato chyba postihuje vajicka a jejf riziko stoupa s vékem matky. Piebytek Fadové stovek genl pi trizomii vede

k porucham celkového vzhledu, vadam riiznych organd a opozdénému dusSevnimu vyvoji. V soucasnosti neexistuje ani (¢innd prevence ani lécba téchto

chorob a Zivotni prognoza postizenych je nepfiznivd.

2. Popis provadéné metody a postup

Predmétem zakroku je odbér 2x 10 ml krve. Odbér krve je provadén pomocdi vpichu jehly po desinfekci mista vpichu (b&2ny odbér krevniho vzorku).
Vzorky krve jsou odebrany do zkumavek Cell — Free DNA znacky Streck a promichany jemnym otacenim (osm az desetkrat). Poté jsou vzorky krve odeslany
spolecnosti Sequenom Laboratories, 3595 John Hopkins Court, San Diego CA 92121, US.

Neinvazivni prenatdini test chromozomalnich aneuploidif zjiStuje mnoZstvi gend uloZenych na sledovanych chromozomech, které se v krvi matky objevuji
jako malé fragmenty DNA, které kolujf v krevnim obé&hu matky. K vySetfovani se pouiivajf techniky ,sekvenovani nové generace” spojené s bioinformatic-
kou analyzou vysledkd. Toto neinvazivni vySetfenf je pro vySe uvedené stanoveni chromozomalnich vad vysoce piesné — odhali vice nez 99.9 % pfipadi
postizenf plodu.

Vysledek vysSetfent je k dispozici do 6 pracovnich dndi od odebrani vzorku.

3. Rizika vykonu a rizika neocekavanych nélezli pro pacienta, ev. geneticky pfibuzné osoby
Pfi odbéru krve zcela ojedinéle miize v misté vpichu jehly dojit ke vzniku modfiny, nebo zcela vyjimecné k zanétu.

Posledni publikované Gdaje ovéfily Gcinnost tohoto testu u 99,1% pfipadi trizomie 21. chromozomu (Downdv syndrom), u 99,9% trizomie 18. chromozo-
mu (Edwardstiv syndrom) a 2 u 91,7% trizomie 13. chromozomu (Patautiv syndrom). Utinnost stanoveni pohlavniho chromozomu Y je 99.4%, stanoven
pohlavnich aneuploidif 96.2%. Utinnost odhalenf trizomie 16, 22 a mikrodelecnich syndromd je 94%. Stale tedy existuje, byt velmi nizké, riziko fale3né
negativniho vysledku tohoto testu.

V pfipadé pozitivnho vysledku je nutno jej ovéfit invazivnim vySetfeni choriovjch klki (CVS) nebo plodové vody (AMC).
Asiv 0.9% piipadd je nutno odbér vzorku krve opakovat vzhledem k nedostatecné koncentraci DNA plodu v krvi matky.

Vlysledky tohoto testu mohou byt zkresleny, pokud sama matka md chromozomaini odchylku nebo pokud je test proveden v ¢asném stddiu téhotenstvi
(méné nez 10. tyden), kdy jeSté neni v krvi matky dostatek volné DNA plodu. Vysledek miize byt ovlivnén také vzacnou kombinaci chromozomalnich
odchylek (napf. chimerismus, mikroduplikace, mikrodelece). Vysledky testu mohou byt ddle zkresleny cizi DNA, pokud matka dostala transfuzi nebo je po
transplantaci kmenovych bunék.

4. Alternativy vykonu

VySetenf md tyto alternativy:

Invazivni vySetfent: - Odbér choriovych klkd (CVS)
- Odbér plodové vody (AMC)
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5. Udaje 0 mozném omezeni v obvyklém zpiisobu Zivota a v pracovni schopnosti, tidaje o lééebném reZimu a vhodnych
preventivnich opatfenich
V pfipadé odbéru krve Zadna omezenf nejsou. Samotné vySetfent je provadéno neinvazivné, a proto Vas nijak neomezuje v obvyklém zplsobu Zivota.

6. Souhlas s vySetfenim )
Timto vyslovné udéluji spolecnosti Vase laboratofe s.r.0., se sidlem Zlin, U Lomu 638, PSC 760 01, sviij souhlas s vy3e definovanym odbérem vzorki krve

a S jejim odeslanim do spolecnosti Sequenom Laboratories, 3595 John Hopkins Court, San Diego CA 92121, US. Také udéluji souhlas spolecnosti Seque-
nom Laboratories, aby vzorky podrobila neinvazivnimu genetickému testu chromozomalnich odchylek.

Prohlasuiji, Ze jsem byla oSetfujicim Iékafem UpIné a dostatecné informovana o divodech vedoucich k planovanému vysetfent. Lékaf mne podrobné

a srozumitelné sezndmil s postupem a povahou navrhovaného vySetfent, jeho vyhodami a Uspésnosti. Dale prohlasuiji, Ze jsem byla Iékafem poucena

0 nasledcich a moZnych rizicich této metody, o jejich alternativach, ale i o jinych zdvainych okolnostech s vySetfenim souvisejicich. LékaF mne téZ infor-
moval o moznych omezenich ve zplisobu Zivota a v pracovni schopnosti po provedenf této metody a 0 mém pravu svobodné se rozhodnout o provedeni
tohoto vySetieni. Méla jsem moznost se Iékafe zeptat na vSe, cemu jsme nerozuméla. Lékar mivsechny doplfiujici otdzky jasné a srozumitelné zodpoveédél.

"

Obsahu tohoto informovaného souhlasu iodpovédim na dopliujic otdzky jsem GpIné porozuméla.

Dale prohladuji, Ze jsem Iékafi sdélila vSechny skutecnosti vjznamné pro posouzeni mého zdravotniho stavu. Akceptuji upozornéni, e v pripadé neprav-
divosti tohoto prohlaSeni nejsou spolecnost Vase laboratore s.r.0., spolecnost Sequenom Laboratories, ani o3etfujici 1ékaf odpovédni za tim zpdsobené
nasledky. Zavazuji se, Ze dojde-li k jakékoliv podstatné zméné, budu spoleCnost Vase laboratore s.r.o. neprodlené pisemné informovat.

Prohlasuji, Ze jsem byla sezndmena s cenou vySetenf a zavazuji se ji spoleCnosti Vase laboratore s.r.0. na zakladé danového dokladu uhradit provedeni
tohoto testu. Souhlasim s tim, aby Vase laboratofe s.r.o. predala mé osobni ddaje spolecnosti Sequenom Laboratories za Gcelem provedeni a vyhodnoce-
nf testu.

Pacientka Lékar
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