9 KLINICKI BOLNICKI CENTAR ZAGREB
\\ZA’((:EE% KLINICKI ZAVOD ZA LABORATORIJSKU DIJAGNOSTIKU
ODJEL ZA MOLEKULARNU LABORATORIJSKU DIJAGNOSTIKU
10000 Zagreb, Kispati¢eva 2, HRVATSKA

INFORMIRANI PRISTANAK ZA GENETICKO TESTIRANJE
SEKVENCIRANJE GENA ZA CISTICNU FIBROZU

Ime i prezime pacijenta: Datum rodenja: Spol: M Z

Mjesto rodenja: Adresa stanovanja: Mati¢ni broj osigurane osobe
u obveznom zdravstvenom
osiguranje (MBO):

Ime i prezime zakonskog zastupnika, odnosno skrbnika:
(za pacijenta koji nije pri svijesti, za pacijenta s tezom dusevnom smetnjom te za poslovno
nesposobnog ili maloljetnog pacijenta)

Postovani,

Tijekom pregleda, na osnovu zdravstvenih podataka prikupljenih od Vas, a vezanih uz sva stanja i
bolesti koje su prethodile tvom sadasnjem stanju i podataka o eventualnim bolestima u obitelji,
lije¢nik te uputio u moguénost izvodenja genetickog testiranja.

Ove Informacije i privola za obradu osobnih podataka sadrze informacije o na¢inu i svrsi obavljanja
genetickog testiranja na cisti¢nu fibrozu te o tome kako ¢e nadlezne osobe obradivati tvoje osobne
podatke.

Prema vaZe¢im propisima, dijete koje je navr$ilo 16 godina 1 koje prema ocjeni doktora medicine
raspolaZe s obavijestima potrebnim za oblikovanje vlastitog misljenja o konkretnoj stvari 1 prema
ocjeni doktora medicine je dovoljno zrelo za donoSenje odluke o preventivnom, dijagnosti¢kom ili
terapijskom postupku u vezi sa svojim zdravljem ili lijeGenjem, moze samostalno dati pristanak na
pregled, pretragu ili medicinski postupak (informirani pristanak).

Stoga, buduci je procijenjeno da si dovoljno zreo/la za donoSenje odluke u vezi sa svojim
zdravljem ili lijeCenjem, a tvoj pristanak za gensko testiranje se mora temeljiti na jasnom
razumijevanju svrhe, nacina i postupaka za provodenje testiranja te mogucih koristi i rizika, u
nastavku dajemo detaljno pojasnjenje. Napominjemo da u svakom trenutku moze§ postavljati
pitanja 1 traziti dodatna pojasnjenja na tebi razumljiv nacin.



Sto znamo o cisti¢noj fibrozi?

Cisticna fibroza (CF) je kroni¢na nasljedna multisistemska bolest uzrokovana promjenama
(mutacijama) u genu CFTR koji kodira CF-transmembranski regulator (engl. cystic fibrosis
transmembrane regulator). Nasljeduje se autosomno recesivno S§to znaci da oboljeli imaju
patogenu varijantu na oba CFTR alela. Promjene u ovom genu rezultiraju poremecajem normalne
funkcije respiratornog i gastrointestinalnog sustava te spolnih Zlijezdi i1 koze, odnosno zlijezda
znojnica. Respiratorni simptomi bolesnika s CF-om uklju¢uju upalu donjeg diSnog puta, kroni¢ni
kasalj, kroni¢ni sinuitis i ponavljaju¢e infekcije. Gastrointestinalni simptomi se ocituju
mekonijskim ileusom, insuficijencijom pankreasa koja dovodi do malapsorpcije i/ili
nenapredovanja na tjelesnoj masi te hepatobilijarnom bole$¢u. Bolesnici takoder mogu imati
dijabetes melitus. Ekspresija bolesti u osoba s patogenim varijantama u genu CFTR je varijabilna
i posljedica brojnih faktora od kojih je jedan od najvaznijih vrsta i kombinacija varijanti koje nose
oboljeli.

Koja je svrha geneti¢kog testiranja?

Geneticko testiranje je pretraga koja sluzi otkrivanju promjena u genima/proteinima $to moze
pridonijeti postavljanju ispravne dijagnoze ili pomo¢i u isklju¢ivanju sumnje na odredeni genski
poremecaj. Rezultati testiranja temelje se na promjenama (varijantama gena) za koje se do danas
zna da uzrokuju ili pridonose nastanku bolest. Nakon geneti¢kog testiranja provest ¢e se geneti¢ko
savjetovanje. S obzirom da se radi 0 autosomno-recesivno nasljednoj bolesti (nasljeduje se od oba
roditelja), u svrhu to¢nog genetickog savjetovanja preporucuje se ispitivanje provesti i u oba
roditelja.

Koja su ogranicenja genetickog testiranja?

Tumadenje rezultata temelji se na trenutnom razumijevanju ljudskog genoma, te sadasnjem
razumijevanju zdravlja i bolesti. Analiza ¢itavog gena CFTR nam omogucava da otkrijemo bilo
koju varijantu koja mozZe uzrokovati bolest. Testiranjem se mogu otkriti i varijante nejasnog
klinickog znacaja za koje u ovom trenutku nije poznato uzrokuju li bolest ili ne. UloZit ¢emo
poseban napor kako bi smanjili broj ovakvih rezultata.

Kako se provodi geneti¢ko testiranje i uzima uzorak za analizu radi provodenje pretrage?

U svrhu genetickog testiranja izvrsit ¢e se uzorkovanje venske krvi i izvaditi jedna epruveta pune
krvi koja ¢e biti poslana u laboratorij. 1z Krvi ¢e se u laboratoriju izolirati DNA, koja ¢e u istom
laboratoriju biti pohranjena. Geneticko testiranje radit ¢e se u Odjelu za molekularnu laboratorijsku
dijagnostiku KBC-a Zagreb metodom sekvenciranja sljedec¢e (nove) generacije. Iz uzorka ce se
izolirati genomska DNA, a analiza ¢e se raditi na uredaju MiSeq (Illumina) s komercijalnim
paketom reagensa Devyser CFTR CE-IVD. Rezultati analize pokazat ¢e promjene u bilo kojem
dijelu gena CFTR.



Koji su mogucdi rizici i neugodnosti tijekom geneti¢kog testiranja?

Prilikom uzimanja uzorka krvi moze se osjetiti lagana bol i crvenilo.

Na koji ¢e$ nacin biti informiran o rezultatima testiranja?

Izvjestaj o rezultatima testiranja u pravilu se dostavlja lije¢niku koji Vas je uputio na testiranje
kako bi Vam obrazlozio rezultat geneticke analize. Ako se otkrije neka varijanta gena (mutacija),
izvjestaj se dostavlja lijecniku koji je potvrdio indikaciju za testiranje, kako bi Vam obrazloZzio
klini¢ko znaCenje geneticke analize odnosno protumacio nalaz u okviru klinicke slike.

Kako ée se osigurati povjerljivost i zastita osobnih podataka?

Tvoji podaci obraduju se sukladno Uredbi (EU) 2016/679 Europskog parlamenta i Vijeéa od
27.04.2016. o zastiti pojedinca u vezi s obradom podataka i o slobodnom kretanju takvih podataka
te 0 stavljanju izvan snage Direktive 95/46/EZ (Opca uredba o zastiti podataka) te propisima o
zastiti prava pacijenta i povjerljivosti osobnih podataka. Svi tvoji osobni podaci bit ¢e pohranjeni i
obradivani u KBC-u Zagreb u skladu s navedenim propisima te zasti¢eni primjenom tehnickih i
organizacijskih mjera kako bi se osigurala odgovarajuca razina sigurnosti. Pristup tvojim osobnim
podacima imaju samo ovlastene osobe.

Izvjestaj/Nalaz geneticke analize je dio medicinske dokumentacije koja se ¢uva trajno.

Iznimno uz tvoju izricitu suglasnost (potpisom privole pod tockom 2.), rezultati dobiveni genskim
testiranjem (pseudonimizirani) mogu se koristiti u znanstveno-istrazivacke svrhe, te u tu svrhu
mogu biti objavljeni u odgovaraju¢im znanstvenim ¢asopisima i publikacijama. Pri tome ¢e tvoj
identitet ostati u potpunosti anoniman i zasticen. Posve slobodno i samostalno odlucujes$ hoces li
dozvoliti daljnju obradu tvojih podataka (rezultata genske analize) u znanstveno-istrazivacke svrhe
te u bilo koje vrijeme, bez navodenja razloga, imas$ pravo bez ikakvih posljedica i utjecaja na
lijeCenje, povuci SVoju suglasnost za koriStenje podataka u znanstveno-istrazivacke svrhe.

Informacije i pristup osobnim podacima?

Imas pravo dobiti informacije o tvojim osobnim podacima koje obradujemo, pravo na ispravak, na
ogranicenje i pravo prigovora na obradu.

Sve ostale informacije vezane za obradu podataka ostvaraju se osobno ili pisano na nize navedene
kontakte:

Sluzbenik za zastitu osobnih podataka, KBC-a Zagreb: (zastitapodataka@kbc-zagreb.hr)

Na koji nacin moZe§ odustati od geneti¢kog testiranja?

U bilo kojem trenutku do slanja uzorka u laboratorij gdje ¢e se provesti testiranje, moze$ odustati
od testiranja na nac¢in da obavijesti$ lije¢nika (specijalist) koji te je uputio na testiranje.

Tvoje sudjelovanje je dobrovoljno i mozete ga odbiti bez obrazlozenja.

Hvala $to si procitao ovu obavijest i razmotrio genetic¢ko testiranje.


mailto:zastitapodataka@kbc-zagreb.hr

1. SUGLASNOST ZA GENETICKO TESTIRANJE

Potvrdujem da sam procitala/o informacije 0 genetickom testiranju, da sam imao/la
mogucénost postavljanja pitanja, da mi je sve objasnjeno i da sam razumio/la sve informacije
te slobodnom voljom

PRISTAJEM na genetic¢ko testiranje za cistié¢nu fibrozu.
IME i PREZIME: Datum rodenja:
POTPIS:

NE PRISTAJEM na geneti¢ko testiranje.

IME i PREZIME: POTPIS:
IME i PREZIME LIJECNIKA KOJI JE INFORMIRAO PACIJENTA: POTPIS:
IME i PREZIME ZAKONSKOG ZASTUPNIKA SKRBNIKA: POTPIS:

2.PRIVOLA ZA OBRADU PODATAKA U ZNANSTVENO-ISTRAZIVACKE SVRHE

Pristajem da se rezultati dobiveni genskim testiranjem (pseudonimizirani) koriste u
znanstveno-istraziva¢ke svrhe i objave u stru¢no-znanstvenoj literaturi, uz zastitu osobnih
podataka mog djeteta/skrbnika.

Upoznat/a sam da u svakom trenutku bez navodenja razloga mogu povu¢i Privolu za daljnju obradu
podataka u znanstveno-istrazivacke svrhe bez ikakvih posljedica za zdravstveno stanje ili pravni
status mog djeteta/sti¢enika.

Upoznat/a sam da povlacenje Privole ne utjeCe na zakonitost obrade na temelju Privole prije
povlacenja.

Razumijem da rezultatima testiranja i mojoj medicinskoj dokumentaciji pristup imaju samo
ovlastene osobe.

IME i PREZIME: Datum rodenja:
POTPIS:
IME i PREZIME ZAKONSKOG ZASTUPNIKA/SKRBNIKA:  POTPIS:




