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PACIENS TAJEKOZTATO
A CLINOMICS EUROPE KFT. VIZSGALATAIHOZ

Ez a Paciens tajékoztatd (tovabbiakban: Tajékoztaté) a Clinomics Europe Kft. (tovabbiakban:
Clinomics) genetikai vizsgalataira, az altala biztositott genetikai tanacsadasra, illetve molekularis
diagnosztikén alapulo riziké vizsgalataira vonatkozd legfontosabb informaciokat ismerteti tigyfelei

részeére.
1 GENETIKAI TANACSADAS

1.1 A genetikai tanacsadas célja és feladata

A genetikai tandcsadas klinikai genetikai szakképesitéssel rendelkezd szakember (genetikus) altal
végzett genetikai szakrendelés. A genetikai tandcsadas alapvetd célja és feladata a betegségek genetikai
hatterének tisztdzasa, a genetikai kockazat megallapitisa, a szlirési €s diagnosztikai lehetdségek
ismertetése, megfeleld genetikai vizsgalatok kivalasztdsa ¢€s a genetikai tesztek eredményének

értelmezése az érintettek szamara.

A Clinomics Europe magéanszolgaltatoként dijfizetés ellenében, a jogszabalyok szerint személyes
talalkozas mellett, vagy az On déntése szerint telemedicina® keretén beliil is biztositja a genetikai

tandcsadast a paciensek szamara.

A genetikai tandcsadason a szakember a kovetkezé modon segithet Onnek:

- Téajékoztatdst nyujt a lehetséges érintettség okdn genetikai betegségrdl és annak Oroklédési
modjairol.

- Felvilagositast nyjt egy adott genetikai betegség kockazatanak kialakuldsaval kapcsolatban.

- Felvilagositast nyljt annak kockazatar6l, hogy leendd gyermekeit mennyiben érintheti egy

genetikai betegség, amely az On vagy partnere csaladjiaban mar eléfordult.
- Tajékoztatast nyujt 6roklodo rakhajlam esetén az egyes betegségek kialakuldsanak kockazatarol.

- Informéciot nytjt a genetikai vizsgalatok hasznardl, segiti a megfeleld vizsgélat kivalasztasat. A
vizsgélat, az orvosi leletek és a csaladfa elemzése soran feltart genetikai kockazat ismeretében

javaslatot fogalmaz meg arr6l, milyen genetikai vizsgalatot lat indokoltnak.

- Tajékoztatast ad a vizsgalat elvégzésének vagy elmaradasanak elonyeirdl és kockazatairdl.

*telemedicina: az egészségiigyi dolgozo és a paciens nem azonos helyen tartdzkodik, személyes talalkozasra nem keriil sor. Az
egészségligyi szakszemélyzet és a paciens kozotti kapcesolat infokommunikacios eszkdzok segitségével, online elektronikus rendszeren
keresztiil jon 1étre (pl. telefon, szamitogép).

INF-HUO2 ClinEU Genetikai vizsgalat és rizikoteszt PACIENS TAJEKOZTATO v09 Oldal/Page: 1/ 6
Ervényes /Effective date: 2026.06.01.



CLINOMICS EUROPE KFT.

. 2 , .
korai raksz(rés 1094 Budapest, Mihalkovics utca 10. — Tel.: +36 30 698 7212
- E-mail: info@clinomicseurope.com *Web: www.clinomicsdiag.hu

- Tajékoztatdst nyujt arrdl, hogy 4allapotdval kapcsolatban milyen tovabbi diagnosztikai és
szlirévizsgalatokat sziikséges elvégezni, milyen szakorvosi-, terapids ellatdsokat javasol, milyen

pszichologiai és szocialis lehetdségeket vehet igénybe.

A genetikai tanacsadas utan 0sszefoglald (ambulans lap) késziil a szakrendelésen megbeszélt témakrol

¢s a szakorvosi javaslatokrol az érintett szamara.

A genetikai tanacsadason elhangzott szakorvosi javaslatok nem vonnak maguk utan kotelezettségeket,
azonban azt tanacsoljuk, hogy megel6z0 szlirdvizsgalatokra, vagy kezelési modszerekre kapott javaslat
esetén az ¢érintett mindenképpen konzultidljon kezelGorvosaval, vagy a javaslatban megjelolt

szakteriileten egészségiigyi szakemberrel.

Az ¢érintett Onrendelkezési jogara hivatkozva, irdsban tett nyilatkozatban lemondhat az altalunk
biztositott genetikai tanacsaddson valo részvételrdl. Ezt a nyilatkozatat barmikor korlatozas nélkiil

visszavonhatja.
2  GENETIKAI VIZSGALATOK

2.1 Genetikai vizsgalat a jogszabalyok szerint

,»az egészséget karosan befolydsold hatasokkal tarsuldé vagy azokat elére jelzd, csirasejt eredetii
(0rokolt) vagy a magzati élet korai szakaszdban kialakult, a genom (gének, kromoszoémak)
velesziiletett - genetikai betegséget okozo vagy arra hajlamosité - varidnsainak kimutatasara iranyulo,
genetikai mintan végzett laboratériumi analizis” - A genetikai mintavétel célja pedig a vizsgéalati minta

biztositasa humangenetikai vizsgalathoz.
2.2 Mi a genetikai teszt/vizsgalat - egyszeriibben

A genetikai vizsgalatok az egyének DNS-ében hordozott eltérések (mutaciok vagy génvaridnsok)
valamint a kromoszoémak (a DNS komplex strukturalis egységei) vizsgéalatara alkalmas laboratoriumi
modszerek. A genetikai vizsgalatok altalaban vérmintabodl, egyes esetekben szdjnyalkahartya (nyal)

mintabol, vagy szakorvosi indikacidra egyéb szovetmintabol is elvégezhetdk.

Ha a csaladjaban el6fordult mar genetikai betegség, ha genetikai betegségre utald tiinetei vannak, vagy
ha érdekli, hogy megtudja, mekkora az esélye, hogy genetikai betegségben szenved, javasoljuk
konzultaljon orvosaval arrél, hogy a genetikai vizsgalat elvégzése megoldast jelent-e az On szdmara.
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2.3 Milyen céljai és elonyei lehetnek a genetikai vizsgalatoknak?

- Orokletes betegségek esetén a megfelelden kivélasztott genetikai vizsgalat felderitheti az okot,
amely felelds a betegség vagy tiinetek kialakulasaért €s lehetové teheti a megfeleld kezelések

kivalasztasat is.

- A paciensek csaladtagjai szdmara is nagy eldnnyel jarhat a genetikai hattér tisztazésa, mivel az
orokletes korképek és a hajlamositéd tényezok Oket is érinthetik.

- Megtudhatja, hogy On érintett-e a csaladjaban 6rokl6dd betegségre nézve, mielétt még tiinetei

jelentkeznének.

- A teszteredmények megkonnyebbiilést jelenthetnek a bizonytalansdgban, és segithetnek az
érintetteknek megalapozott dontéseket hozni az egészségiigyi ellatasukkal kapcsolatban. A negativ
eredmény bizonyos esetekben csdkkenti a szorongést, megnyugvast hozhat, és akar kikiiszobolheti

a tovabbi vizsgalatok sziikségességét.

- Az orokletes faktorok felfedése informacidt nyujthat a folyamatban levd vagy a jovobeli tervezett

terhességekkel kapcsolatban is.

- Mivel mindannyian sokféle mutacidt hordozunk a genetikai alloményunkban, fontos kérdés lehet
csaladtervezés eldtt a hordozdsadg genetikai sziirése is. A legtobb géniinkbdl két példannyal
rendelkeziink. A hordozokban két normal helyett egy normal gén és egy megvaltozott, betegséget
okozd génvarians van jelen az adott funkciora nézve. Szerencsére ilyenkor a hordozdban a betegség
tiinetei nem jelentkeznek, mivel a normalis géniink legtobbszor ellensulyozza a mutaciot hordozo
masik gén hatdsat. Annak ellenére, hogy a hordozé6 nem beteg, a hordoz6 gyermekében
jelentkezhet a genetikai betegség. Ilyen esetekben példaul: a) ha mindkét sziil6 ugyanabban a
génben ugyanazt a mutaciot hordozza; b) ha a sziildk azonos betegséget okozd kiilonbozd
mutaciokat hordoznak; c¢) ha az egyik sziild X-kromoszoémahoz kotott betegséget, vagy

kromoszéma atrendezodést hordoz.

- Genetikai hajlam vizsgélata soran azonosithatok azok a leggyakoribb genetikai eltérések, amelyek
egy betegség vagy egészségligyi probléma kialakuldsdnak kockazatat novelhetik, lehetové téve a

tiinetek kialakulasanak megeldzését, illetve a betegség idoben torténd kezelését.

- Bizonyos funkcidkat befolyasold genetikai tényezok azonositasa és ismerete segithet a megfeleld

¢letvitel kialakitasaban.
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2.4 Milyen korlatai és kockazatai lehetnek a genetikai vizsgalatnak?

- Jelenleg nincs olyan genetikai teszt, amely képes lenne az Gsszes genetikai kondiciot egyben
vizsgalni, amely egy adott betegség hatterében allhat. Ez azt jelenti, még ha negativ is egy adott
teszt eredménye, lehet arra esély, hogy On esetleg mégis hordozoja egy betegséget okozod
variansnak. A negativ eredmény esetén a fennmaradd kockazat fel nem ismerése hamis

megnyugvast adhat.

- Minden laboratoriumi vizsgalatnak vannak korlatai, amelyeket a technologiai lehetOségek, a
modszerek és az eddig még fel nem tart bioldgiai tulajdonségok is befolydsolhatnak.

- El6fordulhat, hogy nem 4all rendelkezésre megelézési vagy kezelési lehetdség az azonositott
betegségre.

- Nem minden esetben igazolhat6 a betegség genetikai eredete sem (nem ismert a betegség genetikai

hattere vagy nem elérhetd az azonositast szolgald genetikai teszt).

- Vannak olyan esetek, amikor a genetikai eltérés jelenlétében sem lehet elére megbecsiilni az adott

betegség kialakulasanak kockdzatat és/vagy stlyossagat.

- Orokletes betegség esetén rokonaira vonatkozé genetikai informéciok is kideriilhetnek, annak

kozlése nehézséget okozhat, szorongast, bliintudatot érezhet az érintett.
- Ritkén, de a genetikai teszteknek is adhatnak alpozitiv vagy alnegativ eredményt.
2.5 A genetikai tesztek eredményeinek tipusai
Pozitiv - a teszt olyan genetikai valtozast talalt, amelyrdl ismert, hogy betegséget okozhat, vagy okoz.
Negativ - a teszt nem talalt olyan genetikai varianst, amelyrdl ismert, hogy betegséget okozhat.

Néha negativ eredmény akkor sziiletik, ha nem relevans tesztet rendeltek, vagy ha az adott személy
tiineteinek nincs genetikai oka. "Igazi negativ" az, amikor a csalddban van egy betegséget okozo6 ismert

genetikai varians, €s a vizsgalt személy nem 6rokolte azt.

Ha az On teszteredménye negativ, és nincs ismert genetikai muticié a csaladban, a negativ
teszteredmény nem ad teljesen biztos vélaszt. Ez azért van, mert eléfordulhat, hogy Ont nem tesztelték

a csaladjaban betegséget okozo6 genetikai variansra.

Bizonytalan - az ismeretlen vagy bizonytalan jelentdségli varians azt jelenti, hogy nincs elég
informaci6 annak meghatdrozasahoz, hogy a talalt eltérések joindulati (normalis) vagy patogén

(betegséget okoz6) genetikai variansok.
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2.6 Genetikai mintak kezelése

A Clinomics laboratériumaba beérkezett mintat a mindségellendrzést, valamint az azonositast
kovetden laboratériumi koddal latjuk el és kizarolag kodoltan kezeljiikk tovabb. Az elemzéseket

kovetden a genetikai adatokat a kddok alapjan rendeljiik hozza a személyes adatokhoz.

Az elsddleges genetikai vizsgélati mintat az eredmény kiadasat kovetden 14 napon beliil, az elsddleges

mintabol késziilt DNS-oldatot 30 napon beliil megsemmisitjik.

A genetikai adatot (a vizsgalat eredményeképpen keletkezett egészségiigyi adatot) a személyazonositd
adatokkal egyiitt a vonatkozo jogszabaly szerint 30 évig megoérizziik. A genetikai mintat sziikség
esetén a kért vizsgalat elvégzése céljabol mas laboratdériumba tovabbithatjuk az adatvédelmi szabalyok
betartasa mellett. Adatait az egészségiigyi €s a hozzajuk kapcsolodo személyes adatok kezelésérdl és
védelmérdl sz616 1997. évi XLVIL. torvény, az altalanos adatvédelmi rendelet (2016/679/EU -General
Data Protection Regulation/GDPR) ¢és az informacios Onrendelkezési jogrol ¢és az
informéacioszabadsagrol szo16 2011. évi CXII. torvény) valamint a humangenetikai adatok védelmérol,
a humangenetikai vizsgalatok és kutatdsok, valamint a biobankok miikddésének szabalyair6l sz616

2008. évi XXI. torvény szerint kezeljik.
3  ColonAiQ RIZIKOTESZT

A ColonAiQ teszt egy vérbdl végzett, molekularis szintii riziko vizsgalat, amely kolorektalis rakokkal
kapcsolatba hozhat6 négy gén biokémiai modosuldsat, abnormalis metilaciés mintazatat vizsgalja

egyszertl vérmintabol kivont szabad DNS-en.

A jelenleg elérhetd kolorektalis rak biomarker vizsgalatok koziil a ColonAiQ rendelkezik a legjobb
statisztikai mutatokkal: érzékenysége 86,1%, fajlagossaga 91,6%. A teszt sokkal korabbi allapotokban
jelezheti a kialakult vagy kiajul6 elvaltozasok valosziniiségét, mint mas ilyen céli biomarker vizsgalat,
azonban nem diagnosztikai értékli és nem alkalmas Orokletes genetikai tulajdonsagok vagy hajlam

vizsgalatara sem.

Az ’alacsony rizik6jii’ eredmény esetén kolorektalis rak jelenléte vagy kijulasa nem valdszinli. A
kezel8orvosa més vizsgilati eredményei, az On koreldzményei és panaszai alapjan hatarozza meg,

hogy van-e tovabbi vizsgalatokra sziiksége.

A ’magas rizikdju’ eredmény egy nem-negativ eredmény, amely azt jelenti, hogy megndvekedett
valdszinlisége van a kolorektalis adenomék és rakok jelenlétének, illetve kijulasanak, viszont nem
bizonyithatja, hogy Onnek ezek az elvaltozasok ténylegesen megvannak. A szakmai irdnyelvek szerint
a végleges diagnodzis feldllitasdhoz a kolonoszkopia (vastag- és végbéltiikr6zés) a legalkalmasabb és
ajanlott diagnosztikai modszer. A kezel8orvosa az On koreldzménye és az 6sszes vizsgalati eredménye

alapjan tud diagnozist felallitani és sziikség esetén kezelést javasolni.
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Felhivjuk a figyelmét, hogy

- az ’alacsony rizikdju’ eredmény Onmagaban nem tekinthetd teljes értékii negativ, kizard

diagnozisnak.

- a’magas rizik6ji’ eredmény nem igazolhatja 6nmagaban a rosszindulati kolorektalis elvaltozasok

jelenlétet vagy kiujulasat, csak a megndvekedett valoszintiségrol tajékoztat ezekkel kapcsolatban.

Tehat, az On egészségével kapcsolatos dontéseket nem tandcsos kizarolag a rizikoteszt eredményeire

alapozni, mivel az a kolorektalis rakokokat kizarni, sem megerdsiteni nem hivatott.

A rizikoteszt eredményének értelmezése szakember feladata. A rizikéteszt eredményével minden
esetben keresse fel haziorvosat, kezel6orvosat vagy gasztroenterolégus szakorvost. Amennyiben
a Clinomics Europe laboratoriumi diagnosztika szakorvosaval szeretne konzultalni, dijfizetés

ellenében biztositunk idépontot Ugyfeleink szamadra.

A ColonAiQ rizikéteszt eredményét a kitoltott és alairt laboratdriumi vizsgalatkérd és beleegyezd

dokumentumon megjeldltek szerint kiildjiik el Onnek és/vagy az On egészségiigyi szolgaltatdjanak.
3.1 Milyen egyéb, alternativ biomarker vizsgalat létezik?

Tobbféle kolorektalis daganatra vonatkozo sziirdvizsgalat létezik, amelyekrdl a kezeldorvossal
célszerli konzultalni. Kezel6orvosa/haziorvosa javasolhatja mar elsddlegesen a vastagbéltiikrozés

elvégzését Onnél a sziirtesztek elvégzése helyett.

4 FONTOS KIEGESZITO TAJEKOZTATAS A SZOLGALTATASOK
IGENYBEVETELEVEL KAPCSOLATBAN

A Clinomics Europe Kft. genetikai laboratériumi diagnosztikat végzo, engedéllyel rendelkezd
maganegészségiigyi szolgaltatd. Egészségligyi szolgalatoként felhivjuk a figyelmét, hogy a genetikai
eredmények értelmezése genetikus szakember, a kezelésekkel vagy az orvosi ellatassal kapcsolatos
dontések meghozatala a kezeldorvosdnak vagy szakorvosdnak a kompetencidja. A Clinomics a
genetikai vizsgalatokhoz (dijfizetés ellenében) a jogszabaly szerint biztosit genetikai tanicsadést
illetve szakorvosi konzultaciot. Iranyadonak tartjuk valamennyi, az egészségiigyi szolgaltatokra, a
klinikai genetikai vizsgélatokra, a betegjogokra, illetve az ezekkel 0sszefiiggd személyes-, genetikai-,

egészségiigyi adatok kezelésére vonatkozo jogszabalyok rendelkezéseit.
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