Vybor Slovenskej spolo¢nosti lekarskej genetiky SLS
prijima
Zasady genetického testovania

Vybor SSLG SLS vyZaduje dodrZiavanie nizSie uvedenych zasad genetického testovania

pri poskytovani zdravotnej starostlivosti v odbore lekarska genetika.

Tieto zasady vychddzajui z nasledovnych domacich a medzinarodnych dokumentov,
prijatych Slovenskou republikou:
Universal declaration on the human genome and human rights, UNESCO 1997
International declaration on human genetic data, UNESCO 2003
Dohovor o ochrane l'udskych prav a dostojnosti cloveka v stuvislosti s aplikaciou
bioldgie a mediciny — Dohovor o 'udskych pravach a biomedicine, Rada Eurdpy,
Oviedo 1997
Dodatkovy protokol k dohovoru o 'udskych pravach a biomedicine, tykajuci sa
genetického testovania pre zdravotné ucely, Rada Eur6py, 2008
25 odportcani tykajtcich sa etickych, pravnych a socialnych désledkov genetického
testovania, Europska komisia, 2004
Odporucania Europskej spolocnosti humannej genetiky (ESHG), tykajtice sa roznych
oblasti genetického testovania
Ustava a zakony Slovenskej republiky (&1. 40)
Odporucania Rady Europy:
o The Recommendation Rec (90)13 on prenatal screening, prenatal genetic
diagnosis and associated genetic counselling,
o The Recommendation Rec(92)3 on genetic testing and screening for health
care purposes
The Recommendation Rec(97)5 on the protection of medical data,
The Recommendation CM/Rec(2010) on the impact of genetics on the
organisation of health care services

Lekarsky relevantné genetické testovanie je integralnou sucast’ou poskytovania

zdravotnej starostlivosti v Slovenskej republike.

Pre Ucely tychto zasad pod genetickym testovanim (GT) rozumieme:

1.

2.

Diagnostické GT — cielom je etiologické diagnostika klinického stavu jedinca,
prejavujliceho sa urcitymi symptoémami

Pred symptomatické GT — cielom je odhalenie genetickej poruchy u bezpriznakového
jedinca, veducej nezvratne k Specifickym symptémom ochorenia v priebehu zivota
jedinca

Prediktivne GT - cielom je odhalenie genetickych markerov u bezpriznakového
jedinca, naznacujucich zvysSenu respektive znizenti nachylnost’, predispoziciu na urcita
patolégiu (komplexné ochorenia) v porovnani s beznou populaciou, v priebehu zivota
jedinca

GT prenasacstva — cielom je odhalit’, ¢i jedinec je prenasacom genetickej zmeny,
ktora u neho samotného nevyvolé patoldgiu, ale znamena definovatel'né ohrozenie
(zvysené riziko) pre jeho potomstvo

Farmakogenetické testovanie - cielom je zistit’ ndchylnost ku neziadiicim uc¢inkom
liekov alebo posudenie efektivity farmakologickéj lieCby u osoby s danym genotypom.



10.

11.

12.

Zasady genetického testovania

Hlavnou zasadou kazdého genetického testovania je:

a. Analytickd validita - schopnost’ testu detegovat’ prislusni zmenu na urovni
DNA na 100 %
b. Medicinska validita — schopnost’ presne urcit’ vztah /asociaciu prislusnej
zmeny na urovni DNA k Specifickej patologii
c. Klinicka uzito¢nost’ — uzito¢nost’ testu pre pacienta alebo jeho rodinu s
ohl'adom na liecbu a prevenciu
Vsetky typy GT sa maji vykonat’ vyluéne po predchadzajicom prisnom vyhodnoteni
potencialnych rizik a benefitov
V kazdom pripade sa vyzaduje predchadzajuci, slobodny a informovany suhlas
testovanej osoby. Ked’ tdto osoba nie je v pozicii taky sthlas udelit’, ma to urobit’
zakonny zastupca, v najlepsom zaujme takejto osoby
Pred symptomatické GT ochoreni u neplnoletych/mladistvych, pre ktoré nie je k
dispozicii efektivna lieCba alebo prevencia, by sa malo odsunut’ do obdobia, ked’ uz
sami su schopni rozhodnut’, ¢i testovanie podstupia alebo nie
GT prenasacstva u neplnoletych/mladistvych by sa malo odsunut’ do obdobia, ked’
dosiahnu reprodukény vek. Vynimkou st situécie, ked’ vysledky testu st nevyhnutné
pre inych ¢lenov rodiny maloletého
Kazdy mé pravo rozhodnut,, ¢i chce alebo nechce byt o vysledku testu informovany
(pravo vediet’ a nevediet)
Nikto nema byt diskriminovany na zéklade svojich genetickych charakteristik
(uvedenie etnicity pri indikacii GT sa nema povazovat’ za nepripustnu diskriminaciu,
ak to zefektivni/podmieniuje GT (je podmienkou napr. medicinskej validity)
Kazdému GT ma predchadzat’ nedirektivna geneticka konzultacia s lekarom,
atestovanym v lekarskej genetike.
Vysledky GT sa majii oznamit’ dotknutym osobam v rdmci genetickej konzultacie s
lekarom, atestovanym v lekarskej genetike.
Vysledky GT nesmu byt’ poskytnuté tretim osobam bez suhlasu dotknute;j
osoby/zadkonného zastupcu. Vynimkou st situacie, ked’ prislusna osoba uz nezije a
vysledky jeho GT st nevyhnutné pre d’alSich (geneticky pribuznych) ¢lenov rodiny.
Vysledky GT mozu byt’ dolezité pre prevenciu alebo liebu aj pre d’alSich ¢lenov
pacientovej rodiny (geneticky pribuznych). V takych situdciach pacienti by mali byt
informovani o vyzname poskytnuat’ tito informdcie prislusSnym ¢lenom rodiny
Ak sa genetické testovanie vykonava v rdmci genetického skriningu, tak adekvatne
predtestové ako aj potestové informacie maju byt sucast'ou skriningového programu.
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