POUCENIE PRED OBJEDNANIM SLUZBY RODINA - pre pér

Cielom dokumentu je priniest Vam informacie, s ktorymi je potrebné sa oboznamit’ este pred objednanim
testu na stanovenie statusu prenaSacstva pre zavazné ochorenia, ktoré poskytuje spolo¢nost’ TvojaDNA s.r.0.,
a blizSie Vam predstavit’, co od sluzby mozete ocakavat’. Okrem popisu priebehu testu je v tomto dokumente
blizsie vysvetlené, aké typy vysledkov mozete ocakavat’.

AKO TEST PREBIEHA?

Zakladom testov ponukanych spolo¢nostou TvojaDNA s.r.o. je analyza DNA, resp. analyza vybranych
génov, a to za ucelom odhalenia zmien v tychto génoch, ktoré by mohli byt dovodom vzniku vybranych
dedi¢nych ochoreni.

Po doruéeni Vasej vzorky slin je tento material zaslany pod unikatnym c¢iselnym kodom bez ziadnych
d’alsich identifikatorov do partnerského laboratoria, kde je z neho izolovana DNA - Vs geneticky material.
Z DNA sa nasledne ziskava Vasa geneticka informacia, a to procesom zvanym sekvenovanie. Sekvenuje sa
tzv. cely exom — teda tseky DNA, ktoré davaju instrukcie pre tvorbu proteinov vykonavajucich vsetky
zakladné funkcie v tele. S tym suvisi, ze véicsina genetickych zmien zodpovednych za dedi¢né ochorenia sa
nachadza prave v tychto tsekoch.

Data, ktoré sa ziskaju sekvenovanim, Vam budu poskytnuté pri dodani sluzby a budete ich moct’ vyuzit' aj
neskor v budiicnosti (napr. pre analyzy d’alSich oblasti DNA, ¢i uz opat’ z dovodu proaktivneho pristupu k
zdraviu alebo aj zo zdravotnych ddvodov). Jedna sa o citlivé data, ktoré je dolezité v pripade stiahnutia
ulozit’ na bezpecné a odolné ulozisko. Ich odhalenie inym osobam by pre Vas mohlo mat’ negativne
konzekvencie, pretoze by mohli byt pouzité v rozpore s Vasimi zaujmami. Dolezité je preto zvazit, s kym
svoje genetické data, resp. vysledky ich analyz zdiel’ate.

Sekvenacné data sa nasledne analyzuju, pricom samotny skrining sa zameriava iba na zmeny v génoch
asociovanych s ochoreniami, ktoré sa v radmci danej sluzby sleduji. Nase zoznamy génov su pravidelne
aktualizované, aby reflektovali sucasné vedecké a klinické poznatky, je teda mozné, ze sa ich zlozenie
zmeni aj v procese spracovania Vasej vzorky (gény mozu byt zo zoznamu odobraté alebo naopak pridané).

Vysledky skriningu st nasledne spracované do reportu spolu s detailnymi informéaciami o pouzitej metode a
o jej technickych limitaciach. Vysledny report je doverny a bude zdielany len medzi partnermi
podstupujicimi test.

Genetické data vygenerované z testu vSak budu partnerom poskytnuté samostatne.
TvojaDNA s.r.o. nie je poskytovatelom zdravotnej starostlivosti. Vysledky testu su len informativne a

nesltizia na diagnostiku ochorenia. Test nie je ndhradou za odborné lekarske vySetrenie. Test nenahradza
prenatalne testy a novorodenecky skrining.

AKE VYSLEDKY MOZETE OCAKAVAT?

Pri skriningu sa kombinuju genetické data oboch partnerov a st spolu zhrnuté v jednej sprave, vd’aka comu
dostanete jednoduchy, zrozumitelny vysledok, ktory odhali riziko prenosu potencidlnych dedi¢nych
ochoreni na Vasho spolo¢ného potomka.
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- Je dolezité vediet, ze kazda geneticka informacia je jedine¢na a vyskytuje sa v nej vel'’ké mnozstvo
alternacii. Vacsina z nich nespdsobuje ziadne ochorenia - tzn. st benigne. Jedna sa spravidla o bezné
variacie genetickej informacie cloveka.

-V genetickej informacii nachadzame aj zmeny, ktoré st povazované za patogénne, tzn. sposobuju
alebo maju potencial sposobit’ dedi¢né ochorenie u ¢loveka. Ich vyskyt je vo vSeobecnosti zriedkavy,
pripadne uplne vzacny.

- Okrem benignych a patogénnych zmien je v genetickej informacii aj pomerne velké mnozstvo
d’alsich zmien, u ktorych vychadzajic zo sucasnych zdrojov dat a odbornych poznatkov doposial
nevieme stanovit’ ich vyznam, tzn. nevieme urcit, ¢i su alebo nie su pricinou vzniku dedi¢ného
ochorenia. Nazyvame ich ako varianty s nejasnym klinickym vyznamom. V pripade tychto
variantov bude ich vyznam objasneny az s novo sa objavujucimi odbornymi poznatkami.

V stlade s odbornymi odporucaniami nie su benigne varianty a varianty s nejasnym klinickym
vyznamom Vv reporte uvadzané. Iba reportovanie patogénnych variantov, teda variantov, o ktorych je
zname, ze spdsobuju alebo vyznamne zvysuju riziko ochorenia, dava jasné, nezavadzajuce a prinosné
zavery.

Vo vysledku budt reportované patogénne varianty, ktoré boli odhalené v rovnakom géne u oboch partnerov.
Vo vysledku sa neuvadza pripad odhalenia patogénneho variantu v géne len u jedného z partnerov.
Pritomnost’ jednej takejto zmeny potvrdzuje pre dané¢ho partnera iba status prenasacstva pre dané ochorenie,
jednd sa o bezny jav, ktory nepredstavuje riziko vzniku ochorenia u spolo¢ného potomka partnerov.

Vynimkou su ochorenia viazané na pohlavny chromozém X. Pri tychto ochoreniach mézu byt prenaSacky
len Zeny. Ak je teda v teste najdena patogénna zdmena u zeny v génoch viazanych na chromozom X, Zena je
jej prenasackou a tato jedna patogénna zamena zvySuje riziko vzniku zavazného dedi¢ného ochorenia u jej
syna na 50 %. V tomto pripade je vo vysledku reportovany akykol'vek u Zeny odhaleny patogénny variant v
génoch sposobujucich tieto ochorenia. Muzi nie st skrinovani na ochorenia viazané na X chromozom.

Z informacii uvedenych vysSie sa potom odvijaju moZnosti, aky vysledok mozZete obdrzat’ v reporte:

¢ NEGATIVNY VYSLEDOK

Negativny vysledok znamena, Ze u partnerov nebola v sledovanych génoch néjdena takd vzajomna
kombinacia patogénnych zmien, ktora by predstavovala riziko vzniku dedicného ochorenia pre ich
spolo¢nych potomkov, resp. v pripade ochoreni viazanych na X-chromozom nebola u zeny identifikovana
ziadna patogénna zmena, ktord by mohla byt pri¢inou vzniku zdvazného ochorenia u ich potomka muzského
pohlavia.

Negativny vysledok testu vyznamne redukuje riziko prenosu ochorenia na potomka, avsak toto riziko nikdy
nie je nulové. To znamena, ze aj ked’ je vysledok Vasich testov negativny, stale existuje moznost, Ze spolu s
partnerom ste prenasa¢mi dedi¢ného ochorenia. Takéto riziko sa vSeobecne oznacuje ako ,,zvySkové riziko*.
Pre predstavu vSak, zvyskové riziko pri sucasnych skriningoch prenéasacstva je ovela nizsie ako napriklad
riziko, ktoré predstavuje podstipenie invazivnej prenatalnej diagnostiky.

Negativny vysledok nevylucuje, Ze u potomstva nemoze vzniknit’ ochorenie z inych pricin, nez tych, ktoré
mohol odhalit’ dany test. Vo vynimo¢nych pripadoch by tak mohlo vzniknut napriklad v désledku zmien v
DNA, ktoré nemohli byt zachytené testom z dovodu jeho rozsahu a limitacii, alebo v désledku zmien, ktoré
sice boli zachytené, ale nebolo mozné v danom case vyhodnotit’ ich klinicky vyznam (jedna sa o vyssie
spominané varianty s nejasnym klinickym vyznamom). Testom z odberu slin taktiez nie je mozné zachytit’
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pripadné zmeny v DNA, ktoré sa u partnerov mézu vyskytovat’ len v ich pohlavnych bunkach (spermie a
vajicka), prip. zmeny, ktoré nastant az po oplodneni.

Skrining teda nepokryva vsetky rizika spojené s planovanym tehotenstvom. Pocas samotného tehotenstva
je potrebné sa drzat’ odporacanych postupov a usmerneni od Vasho vSeobecného lekdra a gynekologa. Test
nenahradza prenatéalne testy a novorodenecky skrining.

* POZITIVNY VYSLEDOK

V pripade, Ze vysledok skriningu je pozitivny, znamena to, Zze sa u kazdé¢ho z testovanych partnerov
identifikovala v rovnakom géne jedna patogénna zmena, tzn. zmena, ktord je preukazate'né asociovand so
zavaznym dediénym ochorenim. U kazdého partnera sa teda odhalil status prenasacstva pre rovnaké
ochorenie, a riziko narodenia diet’at’a postihnutého tymto ochorenim je stanované na 25 %.

Alebo, bola identifikovana iba jedina patogénna zamena, a to u Zeny v géne viazanom na pohlavny
chromozém X, a tym padom tato jedind zamena predstavuje 50% riziko vzniku ochorenia viazaného na
pohlavny chromozém X u potomstva muzského pohlavia.

Vysledny report s pozitivnym nalezom poskytuje komplexny prehlad” dedi¢ného ochorenia, popis
konkrétnych patogénnych zmien oboch partnerov, ktoré moézu mat’ za nasledok rozvoj tohto ochorenia.
Pozitivny vysledok odporic¢ame konzultovat’ s lekdrom - klinickym genetikom ohl'adom dalSieho
manazmentu planovania rodiny s moznostami, ktoré¢ mate k dispozicii.

Patogénne zmeny spravidla samé osebe nespdsobuju ochorenie samotnym prenasacom. AvSak u niektorych
zien, ktoré su prenaSackami ochorenia viazaného na pohlavny chromozém X, sa vSak mézu nejaké priznaky
ochorenia prejavovat’.

Odhalenie rizika pre vznik zévazného ochorenia u potomkov a s tym suvisiaca pripadnd nutnost’ robit
naro¢né rozhodnutia mézu vyvolat’ negativne emocie ako tizkost, nepokoj, nervozitu, ¢i obavy v dosledku
prijimania citlivych informacii.

ZAVER

V pripade, ze je Vam po precitani textu nieCo nejasné alebo ste v nom nenasli odpoved’ na to, ¢o Vas
zaujima, nevahajte nas kontaktovat’ na e-mailovu adresu info@tvojadna.sk.

Kopiu tohto dokumentu dostanete v elektronickej podobe v prilohe e-mailu potvrdzujicom objednavku.
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