Spolecnost lékaiské genetiky CLS JEP vyddivi po prostudovini mezindrodnich a ndrodnich pravnich norem
a etickych doporuéeni, po projedndni s legislativnim odborem MZ CR a po schvdleni vyborem SLG dne 11.
¢ervna 2008 toto

Doporuceni tykajici se informovaného souhlasu pro geneticka laboratorni vysetieni

1.

8.

9.

Toto doporuceni je uréené vSem zdravotnickym pracovnikim a odbornym pracovnikim ve
zdravotnictvi jako voditko pro zajisténi informovaného souhlasu pifed genetickym laboratornim
vySetfenim. Analyzy dédi¢ného materialu pro identifikaci 0sob nejsou predmétem tohoto doporuceni.
Pti absenci mezinarodné ptijaté definice povazuje vybor SLG za genetické laboratorni vysetieni takové
analyzy lidskych chromosomt, DNA, RNA, proteini a metabolitd, které jsou provadéné z klinickych
divodt, a to za Gcelem prokazani dédiéné dispozice pro nemoc, véetné el preventivnich nebo pro
volbu vhodné 1éCby.

Klinicka vyuzitelnost provadénych genetickych laboratornich vySetfeni musi byt podloZena soucasnymi
védeckymi poznatky zalozenymi na dikazech (v angliétiné ,,evidence based medicine®).

Osoba, které je nabizeno genetické laboratorni vySetfeni ma pravo na autonomni rozhodnuti stran
vySetfeni a dalSiho nakladani s genetickym materidlem a informacemi ziskanymi béhem vySetteni.
Informovany souhlas je viceslozkovy proces, pii némz je vySetfovana osoba seznamena odpovidajici
formou s ucelem nabizeného vysetfeni, jeho rozsahem, limitaci vySetfeni a moznosti neocekavanych
nalezi,, predpokladanym prospéchem a moznymi negativnimi dopady pro vysetfovanou osobu a
jeho/jeji ptibuzné. VySetfovand osoba je dale sezndmena s alternativami k nabizenému vySetfeni,
S moznostmi uchovani vzorkd, jejich dalsiho vySetfeni a variantami pro informovani osob opravnénych
znat vysledky vySetfeni. Na zaklad¢é tohoto pouceni pfijima vySetiovand osoba autonomni rozhodnuti
tykajici se vySe uvedenych skutecnosti.

Informovany souhlas se sklada, kromé situaci uvedenych v bodé 11 tohoto Doporuéeni, ze dvou
nepominutelnych soucasti, bez nichz nelze udé€leny souhlas povazovat za platny: a) z osobniho
pohovoru vysetfované osoby s lékafem a b) z rozhodnuti o rozsahu vySetieni, 0 dal§im nakladani se
vzorkem a se zjisténymi informacemi, které je zavrSené podepsanim formulatre. Podle klinické situace
Ize vySetiované osobé& poskytnout pisemnou informaci nebo odkaz na webovou stranku SLG CLS JEP,
a to bud’ pted, nebo po rozhovoru vysetfované osoby s lé¢kairem.

Proces informovaného souhlasu probiha vzdy za Gcasti 1ékafe se specializaci v oboru 1ékatska genetika
Vv nasledujicich situacich:

a. Stanoveni diagnosy u symptomatickych pacientii s podezienim na nemoci s velmi vyraznou
genetickou komponentou (de facto vysoce penetrantni monogenni nemoci, chromosomové
aberace a mitochondridlni onemocnéni) za pouziti metod cytogenetickych a molekularné
genetickych.

b. Presymptomatické testovani osob vriziku pro zavaznou dosud neléitelnou geneticky
podminénou nemoc s vysokou penetranci a S pozdnim nastupem, u niz neexistuji preventivni
opatfeni; Vtéchto pfipadech je nezbytné dodrzet vicestupnovy protokol informovani se
zapojenim psychologa a s posouzenim psychosocialnich aspektt a rizika psychotraumatizace
tak, jak je zaveden napt. u M. Huntington.

c. Prediktivni testovani osob pro nemoci s vyraznou genetickou komponentou a vySetfovani
takovychto genetickych faktori pro preventivni ucely a stanoveni terapie.

d. VySetfeni nosiCstvi pro recesivné dédéné nemoci, chromosomové balancované aberace a
mitochondrialni onemocnéni.

e. Cilené prenatalni vySetfeni metodami cytogenetickymi, molekularné genetickymi a
biochemickymi.

f.  Veskera dal$i geneticka vySetfeni slouzici pro ucely reprodukénich rozhodnuti.

U osob nezletilych (tj. mladSich 18-ti let) 1ze geneticka laboratorni vySetieni provést pouze pro situace
uvedené v bodu 7a; v pfipadé¢ manifestace nemoci pred 18. rokem véku i dle bodu 7c. V ptipadech
hodnych zvlastniho zfetele a po konzultaci s klinickym genetikem a pravnimi zéstupci nezletilého 1ze
provést genetické laboratorni vysetfeni pfed 18. rokem véku. Rozhodnuti ohledné genetického
laboratorniho vySetfeni provadi u osob nezletilych zakonny zastupce, indikujici 1ékat piihlizi
k vyjadieni nezletilého/nezletilé a k aktualni Girovni jeho/jejich rozumovych schopnosti.

U osob zbavenych zptisobilosti k pravnim kontim se postupuje podle platnych pravnich predpist.
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Pii genetickém vySetfeni alelickych variant s nizkou penetranci (zejména u komplexnich nemoci) se
mize procesu informovani vySetfované osoby ve spolupraci s genetikem tcastnit i 1ékaf bez
specializace v oboru l1ékai'ska genetika, musi vSak byt splnény vSechny podminky v bodech 3, 4,5 a 6
tohoto doporuceni.
Pro nize uvedena geneticka laboratorni vySetieni je proces informovaného souhlasu upraven takto:
a. Popula¢ni te€hotensky screening
b. Vysetfeni metabolitd nebo enzymi ke zjisténi piitomnosti dédiéné metabolické nemoci
c. Celopopula¢ni novorozenecky screening geneticky podminénych endokrinopatii a dédi¢nych
metabolickych poruch na trovni metabolitt nebo proteint
d. SLG CLS JEP poskytla vyjimku z univerzalné aplikovaného "a priori" informovaného souhlasu
s genetickym vySetfenim u novorozeneckého screeningu cystické fibrozy, a to ve specifickém
ptipadé IRT - pozitivnich novorozenct (viz Véstnik MZCR, &astka 6, 12. srpen 2009 -
"metodicky ndvod k zajiSténi celoplosného novorozeneckého laboratorniho screeningu a
nasledné péce").
Pro genetické laboratorni vysetieni podle boddi 11a az 11c doporuéuje vybor SLG CLS JEP, aby
vySetfovanym osobam nebo jejich pravnim zastupcim byly kdisposici zjednoduSené pisemné
informace. Tyto pisemné informace se tykaji charakteru a tcéelu nabizeného vySetieni, jeho rozsahu,
limitaci vySetieni, moznosti neo¢ekavanych nalezi a predpokladaného prospéchu. VysSetfované osoby
nebo jejich zakonni zastupci musi byt informovany o moznosti vysetieni odmitnout. Dale musi byt
vySetfenym osobam poskytnuta V piipadé zajmu moznost osobniho pohovoru s lékafem. Podpis
formulafe informovaného souhlasu neni u vySetfeni podle bodu 1la az 1lc pozadovan, odmitnuti
screeningového vysetieni v§ak musi byt provedeno pisemnou formou.

Laboratoi provadéjici geneticka laboratorni vySetieni podle bodu 7 a 10 tohoto Doporuceni musi mit
pred zahajenim vySetfeni k dispozici jeden stejnopis formulafe informovaného souhlasu (nebo kopii
potvrzenou pozadujicim lékafem); bez dodani tohoto formulafe nemtize laboratot zahdjit vySetfeni
vzorkli biologického materidlu kromé situaci, kdy hrozi nebezpeci z prodleni. Vysledek genetického
laboratorniho vySetfeni v situacich uvedenych v bodu 7 a 10 nesmi laboratof vydat, pokud nema
k dispozici podepsany formulat informovaného souhlasu nebo kopii potvrzenou pozadujicim 1ékafem.
Blizsi informace, vzory pouceni pro pacienta a formulafe informovaného souhlasu jsou piilohou tohoto
Doporuceni a jsou volné k disposici ke stazeni na adrese www.slg.cz v sekci Dulezité dokumenty.

V Praze dne 11. ¢ervna 2008 za vybor SLG CLS JEP

Ptilohy:
1.
2.

Prof. MUDr. Petr Goetz, CSc.
predseda

Formulét pro informovany souhlas
Formular pro negativni revers
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