POUCENIE PRED OBJEDNANIM SLUZBY SRDCE

Ciel'om dokumentu je priniest Vam informacie, s ktorymi je potrebné sa oboznamit’ eSte pred objednanim
testu genetickych predispozicii pre vznik ochorenia, ktoré poskytuje spolo¢nost’ TvojaDNA s.r.0., a blizsie
Vam predstavit, ¢o od sluzby mozete oCakavat’. Okrem popisu priebehu testu je v tomto dokumente blizsie
vysvetlené, aké typy vysledkov mézete 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 dévodom vzniku vybranych
dedicnych ochoreni.

Po doruceni Vasej vzorky slin je tento material zaslany pod unikdtnym ciselnym kédom bez ziadnych
dalsich identifikdtorov do partnerského laboratoéria, kde je z neho izolovand DNA — Vas geneticky material.
Z DNA sa nasledne ziskava Vasa geneticka informacia, a to procesom zvanym sekvenovanie. Sekvenuje sa
tzv. cely exom — teda useky DNA, ktoré davaju instrukcie pre tvorbu proteinov vykonavajucich vsetky
zakladné funkcie v tele. S tym stvisi, Zze vac¢sina 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 budicnosti (napr. pre analyzy d’alSich oblasti DNA, ¢i uz opat’ z dévodu proaktivneho pristupu k
zdraviu alebo aj zo zdravotnych dovodov). Jedna sa o citlivé data, ktoré je dolezité v pripade stiahnutia
ulozit’ na bezpecné a odolné ulozisko.

Sekvenaéné data sa nasledne analyzuju, priCom samotny skrining predispozicii pre vznik ochorenia sa
zameriava iba na zmeny v génoch asociovanych s ochoreniami, ktoré sa v rdmci danej sluzby sleduju. 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 moézu byt zo zoznamu
odobraté alebo naopak pridané).

Vysledky skriningu st nasledne spracované do reportu spolu aj s detailnymi informaciami o pouzitej metdde
o jej technickych limitaciach. Vysledny report je doverny a bude zdiel'any len s Vami.

TvojaDNA s.r.o. nie je poskytovatel'om zdravotnej starostlivosti. Vysledky testu st len informativne a
neslizia na diagnostiku ochorenia. Test nie je ndhradou za odborné lekarske vySetrenie.

Test odhal'uje rizika vzniku vyhradne monogénovych dedi¢nych ochoreni a zameriava sa na zmeny, ktoré st
asociované s vyrazne vyS$imi rizika vzniku ochorenia oproti beznej populacie. Negativny vysledok
nevylucuje vznik ochorenia z pricin, ktoré nemohli byt’ odhalené prisluSnym testom, a preto je nevyhnutné
venovat’ nad’alej maximalnu pozornost’ prevencii ochorenia.

Ani v pripade pozitivneho vysledku by ste nemali menit' svoje spravanie iba na zaklade informacii
vyplyvajacich z vysledkov. Vysledok je potrebné posudzovat’ v SirSich stuvislostiach v nadvéznosti na Vase
celkové zdravie a v koordinacii s odporucaniami lekara — Specialistu.

AKE VYSLEDKY MOZETE OCAKAVAT?

- Je dolezité vediet’, ze kazda geneticka informacia je jedine¢na a vyskytuje sa v nej vel'ké mnozstvo
alternacii. Vac¢sina z nich nespdsobuje ziadne ochorenia - tzn. st benigne. Jednd sa spravidla o bezné
variacie genetickej informacie ¢loveka.
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- V genetickej informacii nachddzame aj zmeny, ktoré si povazované za patogénne, tzn. sposobuju alebo
maju potencial spdsobit’ dedicné ochorenie u ¢loveka. Ich vyskyt je vo v§eobecnosti zriedkavy, pripadne
uplne vzacny.

Okrem benignych a patogénnych zmien je v genetickej informacii aj pomerne vel'ké mnozstvo d’alsich
zmien, u ktorych vychadzajuc zo sucasnych zdrojov dat a odbornych poznatkov doposial nevieme
stanovit’ ich vyznam, tzn. nevieme urcit’, ¢i st alebo nie su pri¢inou 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. TvojaDNA s.r.0. planuje svoje
sluzby rozsirit’ prave o sluzbu Revizia vysledkov, av§ak bude ju mozné vyuzit' az v priebehu 5. roku od
prijatia vysledku, kedy uz bude mozné pripadne najdené varianty s nejasnym klinickym vyznamom
zhodnotit’ v kontexte novych vedeckych poznatkov.

V sulade s odbornymi odporicaniami nie s 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, ddva jasné, nezavadzajice a prinosné
zavery.

Z informaicii uvedenych vysSie sa potom odvijaji moZnosti, aky vysledok méZete obdrzat’ v reporte:

« NEGATIVNY VYSLEDOK

Negativny vysledok, znamena, Ze v génoch analyzovanych v ramci skriningu sa nenasli patogénne varianty
— tzn. zmeny v DNA, ktoré by boli preukazatel'ne zodpovedné za zvysené riziko vzniku ochoreni, na ktoré sa
test zameriava.

Je potrebné si vSak uvedomit, ze hoci sa riziko vzniku testovanych ochoreni negativnym vysledkom
skriningu vyrazne zniZuje, nikdy nie je nulové. Riziko vzniku ochorenia sa priblizilo k vS§eobecnému riziku
populacie, nie je ho mozno vsak vylucit’ z viacerych pri¢in. Zmeny DNA spdsobujlice ochorenia sa mozu
vyskytnut’ aj mimo analyzovanych oblasti DNA (napr. v génoch, ktoré za sucasnych poznatkov nie st
spajané so vznikom tychto ochoreni, pripadne v oblastiach, ktoré nie s analyzované z technickych limitacii
pouzitej metoddy) alebo sa jednd o vysSie spominané zmeny nejasného klinického vyznamu. Takisto je
dolezité si uvedomit, ze dané ochorenie moze vzniknut’ aj z inych pricin ako genetickych - napr. fajcenie,
virusy, stres a pod. Je preto dolezité, aby ste aj napriek negativhemu vysledku, nad’alej venovali
dostato¢ni pozornost’ prevencii vzniku ochorenia a preventivnym prehliadkam.

« POZITIiVNY VYSLEDOK

V pripade, ze vysledok skriningu je pozitivny, znamena to, ze vo Vasej DNA bola najdena zmena, ktora je
preukazatelne asociovana so zvySenym rizikom vzniku dedi¢ného ochorenia. A teda, ze mate geneticka
predispoziciu na vznik takéhoto ochorenia.

Vysledny report s pozitivnym nalezom poskytuje komplexny prehl'ad a priebeh dedicného ochorenia a k
nemu popis konkrétnej odhalenej patogénnej zmeny, ktora urcuje predispoziciu na toto ochorenie. V reporte
najdete aj odporucania d’alSicho postupu, najmi navstevy a konzultacie s lekdrom genetikom ohl'adom
d’alSieho manazmentu v oblasti prevencie, prip. v€asnej liecby.

Pozitivny vysledok proaktivneho skriningu oznaCuje predispoziciu pre rozvoj urcitého genetického
ochorenia, nestanovuje diagnozu a takisto neznamena nevyhnutnost’ rozvoja ochorenia. Predispozicia
predstavuje riziko, resp. zvySenu pravdepodobnost’ vzniku ochorenia. Je teda mozné, ze sa u Vas
ochorenie nemusi vobec prejavit. Rovnako nie je mozné ani predikovat’ priebeh a zdvaznost’ ochorenia.
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Mozu sa vysledky testov v buducnosti menit’?

V doésledku napredovania vedeckého poznania o l'udskej genetickej informacii, je takmer isté, ze bude
dochadzat' aj k vyvoju interpretacie zmien, ktoré sa v nej nachadzaju. S istotou sa to bude tykat tzv.
variantov s nejasnym klinickym vyznamom, kedy nové odborné poznatky buda viest k objasneniu ich
klinického vyznamu, tzn. bude sa menit’ ich klasifikacia na patogénne resp. benigne. Nie je vSak mozné
vylucit’ ani situaciu, kedy déjde v désledku novych vedeckych poznatkov k zmene klasifikacie patogénneho,
resp. benigneho variantu. Bude sa tak vsak diat’ vo vel'mi vzacnych pripadoch.

MozZné negativne dopady z pozitivneho vysledku

Proaktivny pristup ku zdraviu aj na urovni skiimania genetickej informacie prinasa nesporné benefity (napr.
mozna prevencia pred vznikom ochorenia, pripadne v¢asna liecba odhalenej predispozicie), avsak mozu s
nim stvisiet’ aj isté¢ negativne dopady.

* Odhalenie predispozicie pre vznik zdvazného ochorenia a s tym suvisiaca pripadna nutnost’ robit’ ndrocné
rozhodnutia mézu vyvolat' negativne emocie, ako uzkost, nepokoj, nervozitu, ¢i obavy v désledku
prijimania citlivych informacii.

* VaSe zistenia sa netykaji len Vas, ale mézu sa dotknut’ aj ¢lenov Vasej rodiny. Pokrvni pribuzni mézu
niest’ vo svojej DNA rovnaka zdmenu, aka bola odhalend u Vés. Ak by neboli pripraveni na taktito
informaciu, mohla by u nich vyvolat’ eSte vyraznejsie negativne emocie. Pred zakupenim testu moze byt
preto uzitocné sa porozpravat’ s rodinnymi prislusnikmi o tom, ¢i by chceli, aby ste sa podelili o vysledok
skriningu.

* Vysledok testu mdze odhalit’ aj rizikd vzniku ochoreni, ktoré neboli cielom testovania. Niektoré gény
spdsobuju viacero typov ochoreni, ktoré sa mozu skriningom odhalit’. Testy su ale nastavené tak, aby sa
toto riziko minimalizovalo.

* Genetické informacie su citlivé tidaje a ich odhalenie inym osobam by pre Vas mohlo mat’ negativne
konzekvencie, pretoze by mohli byt pouzité v rozpore s VasSimi zaujmami. D6lezité je preto zvazit, s kym
svoje genetické data, resp. vysledky ich analyz zdielate.

ZAVER

V pripade, ze je Vam po precitani textu nieco nejasné alebo ste v lom nenasli odpoved na to, co 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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