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Az Emberi Er6forrasok Minisztériuma egészségiigyi szakmai iranyelve a genetikai tanacsadasrol
Tipusa: Klinikai egészségligyi szakmai irdanyelv
Azonosité: 002092
Ervényesség: 2023.12.15.
I. IRANYELVFEJLESZTESBEN RESZTVEVOK
Tarsszerz6 Egészségligyi és Szakmai Kollégiumi Tagozat(ok):

1. Klinikai genetika Tagozat
Prof. Dr. Molnar Maria Judit klinikai genetikus, tagozatvezet6*, tarsszerz4
Dr. Térok Olga klinikai genetikus, elndk*
Fejleszt6 munkacsoport
Dr. Hadzsiev Kinga klinikai genetikus, tarsszerz6
Prof. Dr. Melegh Béla klinikai genetikus, molekuldris genetikai diagnosztikai szakorvos, tarsszerz6
Dr. Horvath Emese klinikai genetikus, tarsszerzé
Dr. Tihanyi Mariann klinikai genetikus, tarsszerz6
Prof. Dr. Patécs Attila molekuldris genetikai diagnosztikai szakorvos, tarsszerzé
Véleményez6 Egészségligyi Szakmai Kollégiumi Tagozat(ok):

1. Belgydgyaszat, endokrinolégia, diabétesz és anyagcserebetegségek Tagozat
Prof. Dr. Karadi Istvan belgydgydsz, tagozatvezet6*, véleményez§
Dr. Bedros J. Rébert belgydgydsz, elnok*

2. Csecsemd- és gyermekgyogyaszat Tagozat
Prof. Dr. Balla Gyorgy csecsemd és gyermekgyodgyasz, tagozatvezet6™, véleményez6
Prof. Dr. Bereczki Csaba csecsemd és gyermekgydgyasz, elnok*

3. Fog-és szajbetegségek Tagozat

Prof. Dr. Fejérdy Pal fog- és szajbetegségek, konzervald fogaszat és fogpdtlastan szakorvos,
tagozatvezet6*, véleményezd

Dr. Hermann Péter fog- és szajbetegségek, oralis implantoldgia, fogpdtlastan szakorovs elnok*



4. Fiil- orr- gégészet Tagozat

Prof. Dr. Katona Gabor fiil-orr-gégész, audioldgus, tagozatvezeté*, véleményez6

Dr. Lujber Laszld ful-orr-gégész, audiolégus, elnok*
5. Kardioldgia Tagozat

Prof. Dr. Merkely Béla kardioldgus, tagozatvezet6*, véleményezé

Prof. Dr. Andréka Péter kardioldgus, belgydgydsz, anaesthezioldgia-intenziv terapia, elnok*
6. Neonatoldgia Tagozat

Dr. Szabd Miklés neonatoldgus, tagozatvezet6*, véleményezd

Dr. Gardos Laszlé neonatoldgus, csecsemé és gyermekgyogyasz gasztroenteroldgus, elnok*
7. Neuroldgia Tagozat

Prof. Dr. Bereczki Daniel neuroldgus, tagozatvezet6*, véleményezd

Dr. Ovary Csaba neurolégus, elnok*
8. Onkoldgia és sugarterapia Tagozat

Prof. Dr. Polgar Csaba sugarterapia szakorvosa, klinikai onkoldgus, tagozatvezet§/elnok*,
véleményez6

9. Ortopédia Tagozat
Prof. Dr. Sz6ke Gyorgy ortopéd sebész, tagozatvezet6*, véleményezé
Prof. Dr. SzendrGi Miklds ortopéd sebész, elnok*
10. Szemészet Tagozat
Prof. Dr. Facsko Andrea szemész, tagozatvezet6*, véleményezd
Prof. Dr. Nagy Zoltan Zsolt szemész, elnok*
11. Sziilészet és nGgydgyaszat, asszisztalt reprodukcids Tagozat
Dr. Demeter Janos sziilész n6gyodgyasz, tagozatvezetS/elndk*, véleményezd
12. Tidoégyoégyaszat Tagozat

Dr. Kovacs Gabor belgydgyasz, tidégydgyasz, klinikai onkoldgus szakorvos, tagozatvezet6*,
véleményezd

Dr. Rényi Vamos Ferenc sebész, mellkassebész, klinikai onkoldgus, elndk*

PaNe

13. Védond (teriileti, iskolai, korhazi, csaladvédelmi) Tagozat



Babiné Szottfried Gabriella védéng, tagozatvezets/elndk*, véleményezd
14. Orvosilaboratérium Tagozat

Prof. Dr. Antal Szalmasi Péter molekularis genetikai diagnosztika szakorvosa, tagozatvezet6*,
véleményez6

Prof. Dr. Miseta Attila klinikai laboratérium vizsgalatok szakorvosa, elndk*
15. Patoldgia Tagozat

Prof. Dr. Timar Jézsef kérbonctan-kérszévettan, molekuldris genetikai diagnosztika szakorvosa,
tagozatvezet6*, véleményezd

Prof. Dr. Kiss Andras kérbonctan-korszovettan szakorvosa, elnok*
16. Haziorvostan Tagozat
Dr. Szabd Janos haziorvos, tagozatvezets/elnok*, véleményezd
Az egészségiigyi szakmai irdnyelv készitése soran a szerzgi fiiggetlenség nem sériilt.

Az egészségligyi szakmai iranyelvben foglaltakkal a fent felsorolt egészségligyi szakmai kollégiumi
tagozatok vezet6i dokumentaltan egyetértenek.

Az iranyelvfejlesztés egyéb szerepldi:

Betegszervezet(ek) tanacskozasi joggal:

Ritka és Velesziiletett Rendellenességgel El6k Orszdgos Szdvetsége (RIROSZ)
Egyéb szervezet(ek) tanacskozasi joggal:

ETT-Humdn Reprodukcids Bizottsag

Szakmai tarsasag(ok) tanacskozasi joggal:

Magyar Humangenetikai Tarsasag (MHGT)

Fliggetlen szakértd(k):

Nem kerilt bevonasra.

* Az irdnyelvfejlesztésben résztvevd tagozatvezetSk statuszanak feltlintetése a hatalyat vesztett
egészségligyi szakmai kollégium mikodésérdl szolé 12/201. (111, 30.) NEFMI rendelet és a
megjelenéskor hatalyos egészségiigyi szakmai kollégium m(ikodésérél sz6lé 26/2020. (VIII. 4.) EMMI
rendelet alapjan tortént.

1. EL6SZO

A bizonyitékokon alapuld egészségiigyi szakmai irdnyelvek az egészségiigyi szakemberek és egyéb
felhasznaldk dontéseit segitik meghatarozott egészségligyi kbrnyezetben. A szisztematikus
maddszertannal kifejlesztett és alkalmazott egészségligyi szakmai iranyelvek, tudomanyos vizsgalatok



altal igazoltan, javitjak az ellatas minGségét. Az egészségligyi szakmai irdnyelvben megfogalmazott
ajanlasok sorozata az elérhet6 legmagasabb szint(i tudomanyos eredmények, a klinikai tapasztalatok,
az ellatottak szempontjai, valamint a magyar egészségligyi ellatérendszer sajatsdgainak egyuttes
figyelembevételével kerlilnek kialakitasra. Az iranyelv szektorsemleges médon fogalmazza meg az
ajanlasokat. Bar az egészségligyi szakmai iranyelvek ajanlasai a legjobb gyakorlatot képviselik,
amelyek az egészségligyi szakmai irdnyelv megjelenésekor a legfrissebb bizonyitékokon alapulnak,
nem pétolhatjdk minden esetben az egészségligyi szakember dontését, ezért attdl indokolt esetben
dokumentaltan el lehet térni.

I1l. HATOKOR

Egészségligyi kérdéskor:
genetikai tandcsaddson kilonbo6z6 indikacidkkal megjelentek elldtasa csirasejt eredetdl genetikai
elvaltozas esetén, varanddssag alatti teratogén artalom gyanuja esetén

Ellatasi folyamat szakasza(i):

csaladi és egyéni anamnézis felvétele, dllapotfelmérés, mar meglévé egészségligyi dokumentumok
attekintése, fizikalis vizsgalat, irdsbeli beleegyezéssel sziikség szerint fotdédokumentdcio készitése,
iranydiagndzis felallitasa, tajékozott beleegyezés kérése laboratdriumi genetikai vizsgalat
megtervezése, elvégzése, genotipus-fenotipus 6sszefliggés meghatdrozasa, a végleges diagnozis
feldllitasa, kockdzat szamitds, 6sszefoglalé genetikai szakvélemény irasa, nyomonkovetés, a
sziikséges gondozasi protokoll felallitdsa és a lehetséges terdpia elinditdsa

Erintett ellatottak kore:

genetikai tandcsadast igénybe vevs egyének a humangenetikai adatok védelmérdl, a humangenetikai
vizsgalatok és kutatdsok, valamint a biobankok m(ikodésének szabalyairdl sz616 2008. évi XXI. térvény
szerint

Erintett ellatok kore
Szakteriilet: 6700 klinikai genetika

6701 genetikai tanacsadas

6702 biobanki tevékenység (gyijtés és tarolas)
Ellatasi forma: )1 jardbeteg-szakellatas, szakrendelés
Egyéb specifikacié: nincs
IV. MEGHATAROZASOK

1. Fogalmak

Genetikai tandcsadas: egy olyan, specialis feladatokra iranyulé eljaras, ami jogszabaly szerint erre
jogosult személy és a tanacsadasban részestil6k kozotti konzultacié formajaban valdsul meg, és
irdsban 6sszefoglalt tanacsadassal zarul.

A tandcsadas interaktiv folyamat, mely egy adott csalddban, valdszind, vagy bizonyitottan genetikai
eredetli betegség el6forduldsat vagy annak esélyét mérlegeli és allapitja meg. A folyamat soran arra



képzett szakember (klinikai genetikus) segit a tanacskérének és a csaladtagoknak abban, hogy
megértsék a betegség |ényegét, tiineteit, annak oroklédési jellemzéit, a csalddtagok esetében az
ismétl6dés esélyeit, a valasztasi lehetGségeket az ismétlGdési esély vonatkozasaban (megelzés,
terapia). A tanacsadd a tanacsadas folyamata soran toérekszik arra, hogy a legkisebb pszichés
terhelést jelentse az egyénnek és a csalddnak. Tamogatja az egyént/csaladot a neki(k)
legmegfelel6bb dontés meghozatalaban.

Humangenetikai laboratdriumi vizsgalat el6tti tanacsadas: egy meghatarozott laboratériumi
genetikai vizsgalat el6tti, klinikai genetikus szakorvos és tanacskérd taldlkozas.

Humangenetikai laboratdriumi vizsgalat utani tanacsadas: az elvégzett laboratériumi genetikai
vizsgalat utan, a lelet ataddsaval kapcsolatos, klinikai genetikus szakorvos és tanacskéré talalkozas.

Ismételt kapcsolatfelvétel: ismételt kapcsolatfelvétel kordbban mar vizsgalt, a nyomonkovetésbdl
kimaradt beteggel. A technoldgiai fejlédés kovetkeztében a klinikai genetika teriiletén felhalmozédé
Uj ismeretek indokoltta és sziikségessé tehetik, hogy a kordbban vizsgalt betegekkel ismételt
kapcsolatfelvétel torténjen, annak érdekében, hogy a diagndzissal, vagy a korabban elvégzett
genetikai vizsgalattal kapcsolatos Uj ismeretekrdl informaciét nydjtsunk.

Nyomonkovetés: a beteg és csalddja sziikség szerinti ismételt vizsgalata.

Uj laboratériumi genetikai vizsgalat (re-testing): Uj genetikai vizsgélat vagy Uj modszerrel végzett
genetikai vizsgdlat elvégzése a beteg mintdjan.

Ismételt elemzés (re-analysis): a tanacskérd korabbi vizsgalatbdl szarmazo genetikai adatainak ujra
elemzése.

Ujraértékelés: kordbban értelmezett genetikai variansok ujraértékelése a legtjabb tudomanyos
eredmények ismeretében.

Humangenetikai laboratdériumi vizsgalatok

Diagnosztikus vizsgalat: tiineteket mutatd egyénnél a feltételezett klinikai diagndzis hatterében allé
genetikai eltérés alatamasztasa.

Prediktiv vizsgalat: egészséges egyén vizsgalata, akinél magas kockazata van egy késGbb
manifesztdlddd betegség fellépésének.

Preszimptomas vizsgalatrol beszéllink teljes penetranciaju génhiba vizsgalatakor, mig
a prediktiv vizsgalatot inkomplett penetranciaju génhibak vizsgalata kapcsan hasznaljuk.

Hordozé sziirés: olyan genetikai hiba vizsgalata, ami a vizsgalt egyén egészségi allapotat nem, vagy
csak mérsékelten befolyasolja, azonban az utédjaban nagy a kockazata egy genetikai betegség
kialakuldsanak, ha orokli az adott szUl6tél.

Prenatalis vizsgalat: a terhesség alatt elvégzett genetikai vizsgalat bizonyos fokozott kockazatu
genetikai eltérés kimutatdsara.

Hajlamosité genetikai tényezdk sziirése: egy vagy tobb genetikai varians vizsgalata soran bizonyos
multifaktorialis betegségek kockazatanak novekedését vagy csokkenését hatarozhatjuk meg.



Farmakogenetikai vizsgalat: meghatarozott gydgyszer hatasossdganak és mellékhatdsainak
predikcidjara alkalmas genetikai vizsgélat. [1,2,3,6,8,19,20]

2. Roviditések
DNS: Dezoxiribonukleinsav
AID: Donor spermiummal térténd inszeminacid
BRCA: Breast Cancer
ECL sejt: Entrochromaffinszer( sejt
LFS: Li-Fraumeni szindréma
MEN: Multiplex endokrin neoplazia
SCA: Spinocerebelldris ataxia
Pheo/PGL: Phaeochromocytoma/ Paraganglioma
PRKAR1A: Protein kindz A szabdlyozo alegység 1-alpha gén
PPB: Pleuropulmonaris Blastoma
RET: Transzfekcid soran Ujraszervez6ds fehérje
VHL: von Hippel-Lindau szindréma
3. Bizonyitékok szintje
I: Az eredmények legaldabb egy randomizalt, kontrollalt tanulmanybdl szarmaznak.

II-1: Az eredmények/kovetkeztetések jol tervezett kontrollalt, de nem randomizalt tanulmanybdl
szarmaznak.

II-2: Az eredmények jé minGségl kohorsz (prospektiv vagy retrospektiv) és eset-kontroll
vizsgalatokbdl szarmaznak, inkdbb tobb centrum vagy kutaté csoport vizsgalataibdl.

[I-3: Az eredmények 6sszehasonlito vizsgalatokbdl szarmaznak id6 és/vagy hely, intervencidval vagy
anélkil. Lényeges attoré eredmények dnmagukban is ebbe a csoportba tartozhatnak (pl. Penicillin
felfedezése).

lll: Az eredmények szakmai véleményen, szakmai kollégium, vagy kutatdcsoport, vagy a szakteriilet
vezet6 egyéniségének a személyes véleményén alapulnak. [27]

4. Ajanlasok rangsorolasa
A) Erés bizonyiték van arra, hogy klinikai kortilmények kézott alkalmazhaté.

B) Megfelel6 bizonyiték van arra, hogy klinikai kértilmények kozott alkalmazhaté.



C) A meglevé bizonyitékok ellentmondasosak, és nincsenek ajanlasok az alkalmazas mellett vagy
ellen, de mas tényez6k befolyasolhatjak a dontést.

D) Megfelel6 bizonyiték van arra, hogy klinikai korilmények kézott nem alkalmazhat®é.
E) ErGs bizonyiték van arra, hogy klinikai koriilmények kozott nem alkalmazhaté.

F) Nincsenek bizonyitékok (minGségben és mennyiségben) az ajanlashoz, de mas tényez6k
befolydsolhatjak a dontést. [28]

V. BEVEZETES
1. A témakor hazai helyzete, a témavdlasztas indoklasa

Genetikai komponens szinte minden emberi betegség hatterében fellelheté. A humdan genom
megismerése révén a ritka velesziiletett genetikai rendellenességek mellett egyre tébb gyakori
felndttkori, Un. poligénes betegségben is meghatarozhatdk olyan mutacidk/polimorfizmusok,
amelyek szerepet jatszanak e betegségek elGidézésében vagy a rdjuk fenndllé hajlam
meghatdrozasaban.

Az elmult id6szak technoldgiai fejl6dése egyre tobb betegség esetében teszi lehet6vé kiterjedtebb és
pontosabb molekularis diagndzis felallitasat, azonban ezzel kapcsolatosan egyre tébb olyan, nem
vart/nem kért adat birtokaba is jutunk, amire megel6z&en fel kell késziilni a genetikai tanacsadas
kapcsan.

Mindezek mellett Magyarorszagon 2008 6ta érvényben van a humdngenetikai adatok védelmérél, a
humangenetikai vizsgalatok és kutatasok, valamint a biobankok mikodésének szabalyairdl sz616
torvény, ami pontosan rendelkezik a genetikai tanacsadas indikacidirdl.

A genetikai tanacsadas feladatai:

— felvildgositas, melynek sordn a tanacskérék valamilyen velesziiletett vagy csak késébb
manifesztal6dd, de nagy valdszinlséggel genetikai hatter(i betegségre/rendellenességre vonatkozéan
mindazt az informdacidt megkapjdk, amely sziikséges ahhoz, hogy sajat, reprodukcidval, életvitellel,
diagnosztikus és terapias beavatkozassal kapcsolatos dontésiiket meg tudjak hozni,

— afeltételezett betegség pontos természetének, kivalté okdnak tisztazasa, a tanacsadason
megjelent személyre és hozzatartozdira vonatkozdan a genetikai kockazat megallapitasa, a betegség
varhaté lefolyasanak kozlése, valamint az esetleges diagnosztikai lehet6ségek ismertetése és
megszervezése,

— agenetikai vizsgdlat céljabodl torténd bioldgiai mintavétel el6tt az egyén tdjékoztatdsa a vizsgalat
elényeirdl, kovetkezményeirdl és esetleges kockazatairdl, ami az egyén irdsos beleegyezésével zarul,

— avizsgalat soran szilletett genetikai adat jogszabaly szerinti kdzlése az egyénnel.

— Atandacsadas mddszere nem direktiv. A dontés joga kizardlag a tanacskérét/ket illeti, az
informdcié-atadasnak azonban olyan kell lennie, hogy a megszerzett ismeretek birtokdban képesek
legyenek az 6nallé dontéshozatalra. Ez aldl kivételt azok az esetek jelentenek, amelyekben a
tanacskérd kiskoru vagy egyéb ok miatt gyamsag alatt all.



Az irdnyelv felhasznaldsanak célja: egy adott betegség/rendellenesség vagy arra valo hajlam okainak
feltarasaval és értékelésével egyrészt a néhany esetben mar elérhetd terapia minél el6bbi
id6pontban torténd alkalmazdsa, masrészt a megel6zés. Ez nem feltétleniil jelenti az adott
betegséggel/rendellenességgel stjtott egyének fogantatasanak vagy sziiletésének megel6zését,
hanem egyre tobb esetben a kovetkezmények kifejlédésének megel6zését vagy sulyossaganak
mérséklését.

A megelGzés lehetdségei:

— primer (fogamzasgatlas, 6rokbefogadas, AID, oocyta dondcid, periconcepcionalis folsavpotlas
stb.),

— szekunder (preimplantacios diagnosztika, prenatalis sz(irés és diagnosztika),
— tercier (diéta, m(tét stb.).

2. Felhasznaldi célcsoport:
Klinikai genetika szakvizsgaval rendelkezd szakorvosok.

Az iranyelv a fent megadott elldtdok szamdra szakmai tevékenységiik soran felhasznaldsra ajanlott
abbdl a célbdl, hogy a betegek kivizsgalasa soran a genetikai eltérések id6ben felismerésre
keruljenek, és megkezd6djon a legmegfelelébb kezelésiik. Az irdnyelv javasolhaté tovdbbd minden
olyan ellatottnak, hozzatartozénak, akik az irdnyelv elolvasasaval 6sszefoglalé szakmai tajékoztatast
kaphatnak a hazai ellatasrél. Az iranyelv minden klinikai szakterileten dolgozé orvos munkajat is
segitheti az 6rokletes korképek soran felmerilé klinikai genetikai aspektusok megismerésében.

3. Kapcsolat a hivatalos hazai és kiilfoldi szakmai iranyelvekkel
Egészségligyi szakmai iranyelv el6zménye:

Jelen fejlesztés az alabbi, lejart érvényességi idejli szakmai iranyelv témajat dolgozza fel.

Cim: Az Egészségligyi Minisztérium szakmai protokollja

Genetikai tanacsadas
Megjelenés

adatai: 2006. Egészségligyi Kozlony, 5. szam

Ervényesség 2013.12.31.

lejarta:
https://kollegium.aeek.hu/Iranyelvek/Index [7]

ElérhetGség:

Kapcsolat kiilféldi szakmai iranyelv(ek)kel:

Jelen iranyelv az aldbbi kilféldi iranyelv(ek) ajanlasainak adaptacidjaval készilt.

Szerz6(k): H.K&aridinen, M.Hietala, U.Kristoffersson,et al.

Tudomadnyos | ESHG




szervezet:
Cim:

Megjelenés
adatai:

ElérhetGség:

Recommendations for genetic counselling

www.eurogentest.org [8]

Szerz6(k):

Tudomanyos
szervezet:

Cim:

Megjelenés
adatai:

ElérhetGség:

D. Carrieri, H. Howard, C. Benjamin, A. Clarke, et al.
ESHG

Recontacting patients in clinical genetics service:
recommendations of the European Society of Human
Genetics

2018
https://www.nature.com/articles/s41431-018-0285-1

https://doi.ord/10.1038/s41431-018-0285-1 [19]

Szerz6(k):

Tudomanyos
szervezet:

Cim:

Megjelenés
adatai:

ElérhetGség:

H. Hampel, RL. Benett, A. Buchanan et al.
ACMG

A practice guideline from the American College of Medical
Genetics and Genomics and the National Society of Genetic
Counselors: referral indications for cancer

2015. Genetics in Medicine, 2015, 17,1, 70-87

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/25394175 [20]

Szerz6(k):

Tudomanyos
szervezet:

Cim:

Megjelenés
adatai:

ElérhetGség:

A Taylor, AF Brady, IM Frayling, et al.
UK Cancer Genetics Group (UK-CGG)

Consensus for genes to be included on cancer panel tests
offered by UK genetics services: guidelines of the UK Cancer
Genetics Group

2018. ) Med Genet. 2018 Jun

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/29661970 [21]

Szerz6(k):

Tudomanyos
szervezet:

S Syngal, RE Brand, JM Church et al.
ACG

Clinical Guideline: Genetic Testing and Management of




Cim:

Megjelenés
adatai:

ElérhetGség:

Hereditary Gastrointestinal Cancer Syndromes
2015. Am J Gastroenterol. 2015 Feb; 263.

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/25645574 [22]

Szerz6(k):

Tudomanyos
szervezet:

Cim:
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VI. AJANLASOK SZAKMAI RESZLETEZESE

Ajanlas 1

A diagnosztikus vizsgalattal kapcsolatos genetikai tanacsadasrol (lll)

A diagnosztikus genetikai vizsgdlat el6tti tandacsaddsnak ki kell terjedni az alabbiakra:

— avizsgalat céljara, beleértve a betegség tlineteit, progndzisat, a kezelési lehet&ségeket, a
megel6zés lehetbségeit, az 6rokl6dés maddjat, a tandcskérs betegségkockazatat, a reprodukcios
vonatkozasokat,

— vizsgaléméddszer megbizhatdsagara, korlataira,



— avizsgalat lehetséges eredményeire, az eredményének kovetkezményeire a tanacskérdre és a
csaladtagokra,

— az eredménykodzlés lehetséges mddjaira,

— atajékoztatast személyre szabottan, a tandcskérd nyelvi, kulturalis szintjének megfelel&en kell
végezni,

— agenetikai laboratériumi vizsgalathoz beleegyez6 nyilatkozatot szlikséges alairatni,

— hogy a tanacskérének nyilatkoznia kell arrdl, hogy ki férhet hozza a genetikai vizsgalat
eredményéhez, ki kaphat tajékoztatast arrdl, hogy a vizsgdlat elvégzésre keriilt, tekintettel arra is, ha
a tanacskérd esetlegesen elhunyt,

— hogy a vizsgélati eredményt torvényi szabalyozas értelmében a kozeli hozzatartozd is
megismerheti, amennyiben az 6 betegsége megel6zése, betegsége természetének megismerése,
gyogykezelése, valamint utddaira vonatkozé betegségkockazat megitélése érdekében ez sziikséges,

— tajékoztatast kell nyujtani a tudds és a nem tudas jogardl,

— fel kell hivni a figyelmet arra, hogy bizonyos kérdésekre a kell6 tudomanyos eredmények
hidnydban nem tudunk vélaszt adni, illetve keletkezhet olyan vizsgalati eredmény, melynek pontos
kovetkezményeit a tudomdny aktualis alldsa szerint még nem ismerjik,

— avizsgalat folyamata a tanacskérd kérésére barmely szakaszban megszakithato,
— avizsgalat eredménye megvaltoztathatja mas csaladtagok betegség kockazatat,

— hangsulyozni kell a csaladtagok tajékoztatasanak sziikségességét, kiilondsen azokban az eseteken,
ahol a korai diagnézis javitja a progndzist, vagy a diagndzis mas csaladtag gyermekvallalasat
befolyasolhatja.

A vizsgalatot kdveto genetikai tanacsadas soran:

— azelvégzett vizsgalat sordn nyert pozitiv, negativ, vagy a vizsgalt betegség szempontjabdl relevans
bizonytalan klinikai jelent6ségl eredményt k6zolni kell a tanacskérével,

— aprognozis, reproduktiv dontéshozatal, lehetséges kezelés tekintetében figyelmet forditva az
eredmény emocionalis hatasara is,

— az eredmény fliggvényében a pacienst megfelel6 szakorvoshoz kell irdnyitani,
— tdjékoztatni sziikséges kontroll vizsgalat lehet&ségérdl,

— fel kell ajanlani pszicholdgiai tamogatast, tdmogatd betegszervezettel torténd kapcsolatfelvétel
lehetdségét is,

— az eredményt és a tandcsadas soran elhangzottakat irdsos formaban is tandcskérd rendelkezésére
kell bocsatani,



— acélzottan vizsgalt genetikai eltérés hianyaban is fel kell ajanlani a genetikai tanacsadast, de az
eredmény postai vagy elektronikus Uton is eljuttathatd a paciensnek,

— koroki vizsgalati eredmény esetén az eredmény kozlése és a lelet dtadasa genetikai tanacsadassal
rendelkezé ellatd hely kotelessége.

A genetikai tandcsadassal foglalkozd intézetnek kiils6 min&ségbiztositassal ajanlott rendelkezni, ezzel
biztositva a minGségi és biztonsdgos betegellatast. [1, 2, 3, 6, 8, 9, 10]

Ajanlas 2
A prediktiv vizsgalattal kapcsolatos genetikai tanacsadasradl (lll)
A tiinetmentes tandcskérét vizsgdlat el6tt tajékoztatni kell:

— avizsgalat céljardl, modjardl, a sziikséges mintardl (vér, fibroblaszt, szajnyalkahartya) és az
alkalmazott mdédszer pontossagardl,

— fel kell hivni a figyelmet arra, hogy bizonyos kérdésekre a kell6 tudomanyos eredmények
hidnydban nem tudunk vélaszt adni,

— mitjelent a tanacskérére nézve, ha az elvégzett vizsgalat pozitiv és mit, ha negativ eredményt ad,

— mit jelent mas csaladtagra (elsGsorban sziil6, gyermek, testvér) nézve, ha az elvégzett vizsgalat
pozitiv és mit, ha negativ eredményt ad,

— milyen reprodukcids vonatkozasai vannak az eredménynek (prenatalis, preimplantdaciés vizsgalat,
donor ivarsejt),

— apozitiv eredményd vizsgalat nem ad biztonsaggal informaciot a tiinetek fellépésének idejérdl, a
pontos tlinetekrdl és a tiinetek sulyossagardl; bizonyos betegségekben a pozitiv vizsgalateredmény
ellenére lehetséges, hogy nem fejl6dnek ki a betegség tlinetei az érintett személynél,

Ujabb tudomanyos eredmények alapjan a késébbiekben a vizsgdlat prediktiv értéke valtozhat,

a vizsgdlat eredménye egyéb genetikai betegségekre nem ad informdcidt,

bizonyos esetekben a vizsgélat non-maternitast/non-paternitast fedhet fel,

a vizsgdlattal kapcsolatos egyéb lehetGségekrél, mint a vizsgalat nem elvégzésérdl, egy késGbbi
vizsgalathoz DNS tdroldsrdl, rendszeres klinikai nyomonkovetésrdl,

— arrdl, hogy a tanacskérének lehet6sége van meghatarozni, hogy ki férhet hozza a genetikai
vizsgdlat eredményéhez, ki kaphat tdjékoztatdst arrdl, hogy a vizsgalat elvégzésre keriilt, abban az
esetben is, ha a tandcskéré esetlegesen elhunyt,

— avizsgalat folyamata a tanacskéré kérésére barmely szakaszban megszakithato,
— avizsgalat eredménye megvaltoztathatja mds csalddtagok betegség kockazatat,

— bizonyos betegségeknél (pl. Huntington-kér, SCA) a tanacskéré pszicholdgiai vizsgalata javasolt a
vizsgalat megkezdése el6tt,



— avizsgalat el6tti genetikai tanacsadas és a mintavétel kozott ajanlott, hogy megfeleld id6 (néhany
hét) teljen el, valamint, a tanacskéré kérésére a mintavétel el6tt tovabbi genetikai
tandcsadas/pszicholdgiai vizsgalat tarthatd,

— az eredmény elkésziltének varhaté idépontjardl,
— azelkészilt lelet atadasi modjardl, ami javasolt személyesen,
— betegszervezet elérhet6ségét kell felajanlani.

Tunetmentes tanacskérdt az eredmény elkésziiltekor genetikai tanacsadas keretében tajékoztatni
kell:

a vizsgalat eredményérdl, és ennek pozitivitdsa esetén,

— egészségi és fertilizacids vonatkozasairdl,

— lehetséges terdpiardl,

— tovabbi nyomonkovetésrdl, a nyomonkovetésbe bevonandd szakellatdk elérhetGségérdl,
— betegszervezetrdl,

— elérhet6 jogi és szakmai tdmogatd szervezetekrdl.

Specialis helyzetek a prediktiv vizsgalat kapcsan:

— cselekv6képtelen személyek vagy korlatozottan cselekvGképes esetében prediktiv vizsgalat csak
abban az esetben végezhetd, ha a vizsgalat eredménye az egyén kezelését elSsegiti,

— kiilonos figyelmet kell forditani azokra a személyekre, akik prediktiv vizsgalatra jelentkeznek, és
mar mutatjak a betegség tiineteit. Ez pszichés védekez6 mechanizmus is lehet, ezért kiilénos
figyelmet kell szentelni a beteg ,,j6l-Iétére” és a szocidlis funkcidképességének megébrzésére. [1, 2, 3,
6, 8,9, 10]

Ajanlas 3
A hordozé szirésrél (1l1)

A tiinetmentes, vagy csak enyhe tiinetet mutatdé tanacskérét vizsgdlat el6tt tdjékoztatni kell:

— avizsgalat céljardl, modjardl, a sziikséges mintardl (vér, fibroblaszt, szajnyalkahartya) és az
alkalmazott médszer pontossagarol,

— fel kell hivni a figyelmet arra, hogy bizonyos kérdésekre a kell6 tudomanyos eredmények
hidnydban nem tudunk vélaszt adni,

— mit jelent a tanacskérére nézve, ha az elvégzett vizsgalat kéroki mutacidé hordozéi allapotot igazol
(pozitiv) és mit, ha nem (negativ) (fontos hangsulyozni a vizsgalat detekciods ratajat),

— mit jelent mds csalddtagra nézve, ha az elvégzett vizsgalat pozitiv és mit, ha negativ eredményt
ad,



— csirasejtvonalbeli mozaikossagrol, amikor mutacio taldlhatd a fenotipusosan tiinetmentes egyén
ivarsejtjeiben, ami a szomatikus sejtekben nem mutathaté ki,

— avizsgalat eredménye egyéb genetikai betegségekre nem ad informaciét,
— bizonyos esetekben a vizsgalat non-maternitast/non-paternitast fedhet fel,

— avizsgalattal kapcsolatos egyéb lehet&ségekrdl, mint a vizsgalat nem elvégzésérél, egy kés6bbi
vizsgalathoz DNS tarolasrdl, rendszeres klinikai nyomon kovetésrdl,

— arrdl, hogy a tanacskérének lehet6sége van meghatarozni, hogy ki férhet hozza a genetikai
vizsgalat eredményéhez, ki kaphat tajékoztatdst arrdl, hogy a vizsgalat elvégzésre keriilt, a
tekintetben is, ha a tanacskéré esetlegesen elhunyt,

a vizsgdlat folyamata a tandcskérd kérésére barmely szakaszban megszakithatd,

a vizsgalat eredménye megvaltoztathatja mas csalddtagok betegség kockazatat,

az eredmény elkésziiltének varhato id6pontjardl,

az elkészilt lelet dtadasi madjardl (javasolt személyesen).

7 sz

Tunetmentes tanacskérdt az eredmény elkésziiltekor genetikai tanacsadas keretében tajékoztatni
kell:

— avizsgalat eredményérdl, és ennek pozitivitasa esetén,

— egészségi és fertilizacids vonatkozasairdl,

— lehetséges terapiardl,

— tovabbi nyomonkovetésrdl, a nyomonkovetésbe bevonandd szakellaték elérhetGségérdl,
— betegszervezetrdl,

— elérhet6 jogi és szakmai tdmogatd szervezetekrdl. [1, 2, 3, 4,5, 6, 8,9, 10]

Ajanlas 4

A preimplantacids genetikai diagnosztikardl — kilon irdnyelv rendelkezik.

Ajanlas 5

A prenatalis vizsgalatradl (111)

— Acsalddban ismert 6rékletes betegség vagy annak gyanuja esetén javasolt a csalddtervezd pdrt
gyermekvdllalds el6tt genetikai tandcsaddsra kiildeni.

— A pdrt tdjékoztatni kell a betegség lényegérdl, tiineteirdl, a betegség vdrhato kimenetelérdl,
esetleges kezelési lehetdségérdl, a terhesség alatti diagnosztikai vizsgdlatokrdl, spermium- vagy
petesejt-adomdnyozds lehetdségérdl.



— Fel kell hivni a figyelmet arra, hogy varanddssdg esetén — koraterhességben — ismételt genetikai
tandcsaddsra van sziikség, a molekuldris/citogenetikai vizsgdlat megtervezése, megszervezése
céliabdl (amennyiben szeretnének élni ezzel a lehetdséggel).

— Amennyiben a vdranddssdg alatti pozitiv eredményl genetikai szlirbvizsgdlat vagy UH-vizsgdlat
veti fel genetikai betegség lehet6ségét, a varanddst azonnal genetikai tandcsaddsra sziikséges utalni.
Amennyiben elegendd id6 dll rendelkezésre és Iétezik genetikai diagnosztikus vizsgdlat az adott
betegségre, azt fel kell ajanlani a varanddsnak.

— Sz(ir6-és diagnosztikus vizsgalatot Ugy és addig lehet kezdeményezni a varandds teljes kord
felvilagositasa utan, amig biztositott, hogy a torvényben meghatdrozott szempontok érvényesiilnek.

Genetikai vizsgalat el6tt a tajékoztatasnak ki kell terjedni:

— avizsgalat céljara, beleértve a betegség tiineteit, a betegség kezdetének idejét, progndzisat a
kezelési és megel6zés lehet6ségeket,

— az oroklédés maddijara,

— avizsgadldmoddszer megbizhatdsagara, korlataira,

— acsalddtagok kozotti esetleges kiilonbségekre a tlinetek vonatkozdsdban,

— késdébbi reprodukcids vonatkozasokra,

— avizsgalat eredményének kdvetkezményeire a tanacskéré és a csalddtagok vonatkozasaban.

— fel kell hivni a figyelmet arra, hogy bizonyos kérdésekre a kell6 tudomanyos eredmények
hidnydban nem tudunk vélaszt adni, illetve keletkezhet olyan vizsgalati eredmény, melynek pontos
kovetkezményeit a tudomany alldsa szerint még nem ismerjuk,

— avizsgalati eredmény atadasanak varhaté idejére és a leletatadds mddjara,

— igény és sziikség esetén biztositani kell, hogy tanacskérd par érintett betegszervezetekkel és/vagy
pszicholégussal konzultdlhasson.

Amennyiben a torvény lehet6vé teszi, és a tanacskérd par a varanddssag befejezése mellett dont, a
genetikai tandcsadd megfelel, sziikség esetén a torvény altal meghatarozott progresszivitdsi szint(i
szakellatédhoz utalja a pacienst.

A varanddssag tovabbviselése esetén a genetikai tanacsadd visszautalja a varanddst a
varanddsgondozas szakembereihez, javaslatot tesz a szliléssel, posztnatalis ellatassal kapcsolatosan.

Amennyiben a terhességi id6 el6rehaladott, terhességbe térténd beavatkozas nem lehetséges, a
terhesség nyomonkovetése javasolt, majd posztnatalis vizsgalattal sziikséges bizonyitani vagy kizarni
a gyanitott orokletes betegséget. Ugyanigy javasolt eljarni intrauterin elhalds vagy késGi vetélés
esetén. Ezekben az esetekben javasolt a diagnosztikai folyamatba patolégus szakember bevondsa. [9,
10]

Ajanlas 6



Hajlamosito genetikai tényezdk szlirése (1)
A tandcskérdét vizsgdlat el6tt tajékoztatni kell:

— avizsgalat céljardl, moédjardl, a sziikséges mintardl (vér, fibroblaszt, szajnyalkahartya) és az
alkalmazott mddszer pontossagardl,

— fel kell hivni a figyelmet arra, hogy bizonyos kérdésekre a kell6 tudomanyos eredmények
hidnydban nem tudunk vélaszt adni,

— mit jelent a tandcskérdre nézve, ha az elvégzett vizsgalat a korkép kialakulasanak kockazatat
noveld genetikai eltérést hajlamositd varianst igazol (pozitiv) és mit, ha nem (negativ),

— avizsgalat detekcids ratajardl,

— amultifaktorialis betegség kialakulasi kockdzatanak a névekedését okozd genetikai variansok
vizsgdlati eredmény esetén a tanacskéré és csaladtagjai szamara tajékoztatast kell adni az elérhet6
betegségmegelGzési és kezelési lehetEségekrél, egyidejlileg hangsulyozni kell a mar azonositott
betegségkockazat novel6 kornyezeti faktorok szerepét is,

— avizsgalat eredménye esetleg egyéb multifaktoridlis betegség kialakuldsanak kockazatara is
informaciét adhat,

— avizsgalattal kapcsolatos egyéb lehet&ségekrdl, mint a vizsgalat nem elvégzésérdl, egy kés6bbi
vizsgalathoz DNS tarolasrdl, rendszeres klinikai nyomonkovetésrél,

— arrdl, hogy a tanacskérének lehet6sége van meghatarozni, hogy ki férhet hozza a genetikai
vizsgalat eredményéhez, ki kaphat tdjékoztatdst arrdl, hogy a vizsgalat elvégzésre keriilt, a
tekintetben is, ha a tanacskéré esetlegesen elhunyt,

— avizsgalat folyamata a tanacskér6 kérésére barmely szakaszban megszakithato,
— avizsgalat eredménye megvaltoztathatja mds csalddtagok betegség kockazatat,
— az eredmény elkésziltének varhaté idépontjarodl,

— azelkésziilt lelet atadasi modjardl (javasolt személyesen).

Y s

Tunetmentes tanacskérdt az eredmény elkésziiltekor genetikai tanacsadas keretében tajékoztatni
kell:

— avizsgalat eredményérdl, és ennek pozitivitasa esetén,

— egészségi és fertilizacids vonatkozasairdl,

— lehetséges terapiardl,

— tovabbi nyomonkovetésrdl, a nyomonkovetésbe bevonandé szakellatdk elérhetGségérdl,
— betegszervezetrdl,

— elérhet6 jogi és szakmai tdmogatd szervezetekrdl.



Specidlis helyzet: jelen pillanatban még nagyon kevés esetben van lehetdségiink specifikus csaladi
anamnézis nélkil, egészséges egyénekben hajlamosité elvaltozasok vizsgalatara. [1, 2, 3, 6, 8, 9, 10]

Ajanlas 7
A farmakogenetikai vizsgalatokrol (lll)

A farmakogenomikai vizsgalatok f6 célja az optimalis gydgyszeres kezelés beallitasa kilonbozé
kérfolyamatok (pl. pszichiatriai, onkoldgiai, haematoldgiai, gastroenteroldgiai stb.) gyogyitasara.
Ennek érdekében egy-egy gydgyszercsoport esetében meghatdrozhatd a farmakogenomikai
vizsgalatok segitségével a paciens varhatd reakcidja a medicatidra: ,,responder”, azaz a gyégyszer
alkalmazasa a paciensben hatékony, ezdltal javasolt a gydgyszer alkalmazasa, mig a ,,non responder”
esetében a gydgyszer addsa nem javasolt, mivel nem varhaté a paciens szervezetében a gydgyszer
megfelel6 hatdsanak a kialakuldsa. Tovdbba ezek a vizsgalatok segithetik az optimalis gydgyszerddzis
beallitasat, a gyogyszer mellékhatasok és toxikus hatdsok elkeriilését, valamint a gyogyszerek
hatdsmechanizmusdnak a megismerését.

A tanacskérét vizsgalat elStt tajékoztatni kell:

— avizsgalat céljardl, modjardl, a sziikséges mintardl (vér, fibroblaszt, szajnyalkahartya) és az
alkalmazott mddszer pontossagardl,

— fel kell hivni a figyelmet arra, hogy bizonyos kérdésekre a kell6 tudomanyos eredmények
hidnydban nem tudunk vélaszt adni,

— mitjelent a tanacskéré kezelési lehetGségére nézve a vizsgalat eredménye,

— avizsgalattal kapcsolatos egyéb lehet&ségekrdl, mint a vizsgalat nem elvégzésérdl, egy kés6bbi
vizsgalathoz DNS tdroldsrdl, rendszeres klinikai nyomonkovetésrél,

— arrdl, hogy a tanacskérének lehet6sége van meghatarozni, hogy ki férhet hozza a genetikai
vizsgalat eredményéhez, ki kaphat tdjékoztatdst arrdl, hogy a vizsgalat elvégzésre keriilt, a
tekintetben is, ha a tanacskéré esetlegesen elhunyt,

— avizsgalat folyamata a tanacskérd kérésére barmely szakaszban megszakithato,
— az eredmény elkésziltének varhaté idépontjardl,

— azelkészilt lelet atadasi madjardl (javasolt személyesen). [1, 2, 3, 6, 8, 9, 10]
Ajanlas 8

Az onkogenetikai tanacsadasral (111)

A daganatos betegségek csekély hanyada mutat csalddi halmozddast, ezek altaldban specifikus, Gn
orokletes daganat/rakszindromak képében jelentkezhetnek. Ezekben az esetekben a genetikai ok
kimutatdsa lehetséges és javasolt. A genetikai vizsgdlat segiti a diagndzist és szerepe lehet a
daganatok prevencidjaban és néhany esetben terapias kovetkezménnyel is bir. Az onkogenetikai
tanacsadas folyamatara ugyanazok a megfontolasok javasoltak, mint az egyéb o6rokletes kérképek
esetében.



Jelen iranyelv Egyéb dokumentumok meniipontja tartalmazza a leggyakoribb 6rokletes szindrémakra
vonatkozo genetikai vizsgalatok indikacioit.

Mindezektdl fliiggetlenil a beteg onkogenetikai tanacsadasa javasolt minden olyan daganat/rak
esetében, ahol az 6rokletesség esélye nagyobb, mint 10%. Sporadikus megjelenés(i daganatok
esetében elsésorban azoknal a daganatoknal meriil fel az 6rokletesség szerepe, amelyek a
részletezett rakszindrémak manifesztacidi kdzé tartoznak.

Orokletességre utalhat sporadikus daganatok esetében:
— haegy csalddban legaldbb két érintett van ugyanazt a szervrendszert érinté daganattal,

— ha egy csalddban legalabb két érintett van kilénb6z6 szervrendszert érinté daganattal, de
felmeril 6rokletes daganatszindroma lehetGsége (az 6rokletes daganatszindromak részletesebb
leirasat lasd alabb),

— ugyanazon egyénnél ugyanannak a paros szervnek az ellenoldali, masodik vagy tobbedik, vagy
kilonb6z6 szervét érinté masodik vagy tobbedik primer daganata fordul elg,

— haadaganat egyéb fejl6dési rendellenességgel, minor anomaliaval tarsul,
— ha az adott daganat szokatlanul korai életkorban jelentkezik.

A gyermekkorban kialakulé rakok kb. 7-8%-a orokletes. Ezek dltaldban az Egyéb
dokumentumokban részletezett tumorszindromak részjelenségei. Ezekben az esetekben genetikai
tandcsadas és a genetikai vizsgalat javasolt.

A gyakori el6forduldsu rosszindulati daganatok kozil az emlérak, petefészekrak és a gyomor-
bélrendszer daganatok genetikai eredete ritka, minddsszesen az esetek kb. 5-10%-aban igazolhatd
orokletes génhiba. Mivel ezeknek a daganatoknak az incidenciaja magas, az Egyéb

dokumentumok meniipontban részletezésre keriiltek az eml6rak, a petefészekrak és a gyomor-
bélrendszer daganatai esetében azokat a klinikai és tumorbioldgai jellegzetességek, amelyek megléte
esetén javasolhatd genetikai tanacsadas és genetikai vizsgalat.

Ezeknek a kritériumoknak a fellilvizsgalata évente vagy 0j, aktualizalt, nemzetkozi szakmai ajanlas
megjelenésekor sziikséges.

A vizsgalat el6tti és utani tdjékoztatdsok soran ugyanazok a szempontok érvényesiilnek, mint az
egyéb genetikai vizsgalatok esetén, de kiemelt hangsulyt kell helyezni:

— arakos betegség kialakulasi kockdzatanak az ismertetésére,

— arakrizikd novekedését okozé genetikai varidnsok vizsgdlati eredmény esetén a tanacskéré és
csaladtagjai szdmara tdjékoztatast kell adni az elérhet6 betegségmegeldzési és kezelési
lehetGségekrél, egyidejlleg hangsulyozni kell a mar azonositott betegségkockazat nével6 kérnyezeti
faktorok szerepét is,

— avizsgalat eredménye esetleg egyéb szervrendszert érinté daganatok kialakuldasanak kockazatara,

— arendszeres klinikai nyomonkdvetésrdl,



— arrdl, hogy a tanacskérének lehet6sége van meghatarozni, hogy ki férhet hozza a genetikai
vizsgalat eredményéhez, ki kaphat tajékoztatdst arrdl, hogy a vizsgalat elvégzésre keriilt, a
tekintetben is, ha a tanacskéré esetlegesen elhunyt,

— arra, hogy a vizsgalat eredménye megvaltoztathatja mas csaladtagok betegség kockazatat.
Ajanlas 9
A Kardiogenetikai vizsgalatokrdl (lll)

A hirtelen szivhaldlhoz vezetd kardiolégiai betegségek két nagy csoportja, a kardiomiopatidk és a
kardidlis ioncsatornabetegségek esetén meril fel leggyakrabban molekuldris genetikai vizsgalat.
Miutan a kardioldgiai genetika rendkivil komplex, ezért teljes kardioldgiai kivizsgalast kbvet6en
azokban a betegekben javasolt genetikai vizsgalat végzése, akiknél 6rokletes kardioldgiai
rendellenesség gyanuja all fenn. Ezt kévetGen a csalddban végezhetd uUn. kaszkad sz(irés, ennek
azonban elengedhetetlen feltétele, hogy az érintett csalddtagban kimutathatd genetikai eltérés
legyen.

Azon kardiomiopatidk esetén, ahol az 6rokletesség felmeriil, javasolt lehet genetikai vizsgalat végzése
annak ismeretében, hogy a legmagasabb taldlati arany a hipertroéfids kardiomiopatidban varhato (30—
60%), alacsonyabb a taldlati ardny az aritmogén kardiomiopatidban (10-50%) és a legalacsonyabb a
dilaltativ kardiomiopatiaban (10-40%).

A kardioldgiai ioncsatornabetegségek csoportjaban leggyakrabban a Brugada szindréma, a
katekolaminerg polimorf ventrikularis tahikardia és a hosszu QT szindroma esetén a betegek
tobbségében van a genetikai vizsgalatnak terdpids, diagnosztikus vagy prognosztikai jelent&sége,
ezért kiilénosen fontos a genetikai vizsgdlat.

Yy

Ennek megfelel6en a tanacskérdt vizsgalat el6tt tajékoztatni kell:

— avizsgalat céljardl, médjardl, a sziikséges mintardl (vér, fibroblaszt, szajnyalkahartya) és az
alkalmazott mdédszer pontossagarol,

— fel kell hivni a figyelmet arra, hogy bizonyos kérdésekre a kell6 tudomanyos eredmények
hidnydban nem tudunk vélaszt adni,

- mitjelent a tanacskéré kezelési lehetGségére nézve a vizsgalat eredménye,

— avizsgalattal kapcsolatos egyéb lehet&ségekrdl, mint a vizsgalat nem elvégzésérdl, egy kés6bbi
vizsgalathoz DNS tarolasrdl, rendszeres klinikai nyomonkovetésrél,

— arrdl, hogy a tanacskérének lehet6sége van meghatarozni, hogy ki férhet hozza a genetikai
vizsgalat eredményéhez, ki kaphat tdjékoztatast arrdl, hogy a vizsgalat elvégzésre keriilt, abban az
esetben is, ha a tanacskérG esetlegesen elhunyt,

— avizsgalat folyamata a tanacskérd kérésére barmely szakaszban megszakithato,

— az eredmény elkésziltének varhatd idépontjardl és az elkésziilt lelet dtadasi maédjardl (javasolt
személyesen).



A vizsgalatot kévet6 genetikai tanacsadds soran:

— azelvégzett vizsgalat soran nyert pozitiv, vagy bizonytalan klinikai jelentéségl eredményt kozolni
kell a tanacskérdvel,

— aprognozis, reproduktiv dontéshozatal, lehetséges kezelés tekintetében figyelmet forditva az
eredmény emocionalis hatasara is,

— az eredmény fliggvényében a pacienst megfelel6 szakorvoshoz kell irdnyitani,
— tdjékoztatni sziikséges kontroll vizsgdlat lehet&ségérdl,

— fel kell ajanlani pszicholdgiai tdmogatast, tamogatd betegszervezettel torténé kapcsolatfelvétel
lehet6ségét is,

— az eredményt és a tandcsadas soran elhangzottakat irasos formaban is tanacskérd rendelkezésére
kell bocsatani,

— acélzottan vizsgalt genetikai eltérés hidnydban is fel kell ajanlani a genetikai tandcsadast, de az
eredmény postai vagy elektronikus Uton is eljuttathato a paciensnek,

— koroki vizsgalati eredmény esetén az eredmény kozlése és a lelet atadasa genetikai tandcsadassal
rendelkezé ellatd hely kotelessége.

Mindezek mellett a kardiologiai genetikai tandcsadasnak két fontos szempontot még figyelembe
kell venni:

— kiskoruak tesztelése, ez egyéb genetikai dllapotoknal nem tamogatott, azonban — mivel a pozitiv
genetikai eredmény esetén terdpids beavatkozasra van lehetdség — a kaszkdd sz(irés esetén
elvégezhetd. Ajanlott ilyen esetekben a genetikai tandcsadas és dontéshozatal folyamataba az
érintett kiskorut is bevonni,

— post-mortem genetikai vizsgalat elvégzése. Ebben az esetben az elhunyt vér szerinti csaladtagjait
szlikséges tajékoztatni a molekuldris vizsgalat eredményérdl genetikai tanacsadas keretein beliil. [17,
18]

Ajanlas 10
Az ismételt kapcsolatfelvételrdl (Rekontaktalasrol) (111)

— A beteget javasolt ismételten behivni, ha olyan Uj tudomanyos eredmény all rendelkezésre,
amibél a betegellatas soran bizonyitottan a beteg el6nye szarmazik.

— Az ismételt behivas minden esetben a beteg/csalad legjobb érdekét kell, hogy szolgélja.

— Tekintettel arra, hogy az ismételt elemzést és/vagy a reinterpretéciot a laboratérium sajat maga
altal meghatdrozott mddon és id6ben végzi, ezért az ismételt kapcsolatfelvételrdl kapcsolatos
dontést a laborral egylitt javasolt meghozni.

— Ismételt elemzést és reinterpretaciot is a klinikai genetikus kér, természetesen a laborral egyiitt.
(8, 9]
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VII. JAVASLATOK AZ AJANLASOK ALKALMAZASAHOZ
1. Az alkalmazas feltételei a hazai gyakorlatban
1.1. Ellaték kompetenciaja (pl. licence, akkreditacio stb.), kapacitasa

Csak azokban az egészségligyi hatosag altal engedélyezett egységekben alkalmazhatd, ahol a
szakmai minimumfeltételek adottak (kell§ létszamu és képzettségli szakember, megfelel
miszerezettség, elegendd tapasztalat).

Az egészségligyi szakmai irdnyelv hazai gyakorlatban vald alkalmazasa: genetikai tanacsadas
genetikai szakképesitéssel rendelkez6 szakemberek 6nalld betegellatasi feladatkdrébe tartozik.

1.2. Specialis targyi feltételek, szervezési kérdések (gatlo és elGsegit6 tényezdk, és azok
megoldasa)

A genetikai tandcsadas tekintetében az egészségligyi szolgaltatasok nyujtadsahoz sziikséges szakmai
minimumfeltételekrél sz616 60/2003. (X. 20.) ESzCsM rendeleten tal egyéb nem hatarozhatd meg.

1.3. Az ellatottak egészségiigyi tajékozottsaga, szocialis és kulturdlis kériilményei, egyéni
elvarasai

Az elldtottak egészséglgyi tdjékozottsdga, szocialis és kulturalis kortilményei, egyéni elvarasai
kiilonboz6éek. Az ismereteik forrasa sok esetben nem megbizhaté (kiilénb6z6 internetes forumok,
egyéni vélemények a médidban).

Szamos genetikai diagnosztikus/szlrévizsgalat érheté el kilonboz6 szolgéltatoktol.

Tobb esetben az ellatottak nincsenek tisztdban azzal, hogy a genetikai vizsgdlatok eredményeit
hogyan értelmezzék, hogy a genetikai adatok megkilonboztetett védelme alatt allnak. Nem
szamolnak megterhelG pszichés hatdssal. A fentiek miatt kiilonosen fontos, hogy szakirodalmi
adatokra tdmaszkodo, irodalmi kutatast kovet&en késziilt irdnyelv segitse a tarsszakmak képviseldit
és a lakossagot a genetikai tandcsadas lényegérdl, jelentEségérdl.

1.4. Egyéb feltételek
Nincs.
2. Alkalmazast segit6 dokumentumok listaja
2.1. Betegtajékoztatd, oktatasi anyagok
— Prediktiv teszt 6roklott rakbetegségek kiszlirésére
http://www.eurogentest.org/fileadmin/templates/eugt/leaflets/pdf/hungarian/cancer.pdf
— Genetikai szotar

http://www.eurogentest.org/fileadmin/templates/eugt/leaflets/pdf/hungarian/Genetic_Glossary.
pdf

— Betegtdjékoztatd a genetikai tanacsadasrol



http://www.eurogentest.org/fileadmin/templates/eugt/leaflets/pdf/hungarian/some_info.pdf
— Kromoszdoma rendellenességek (Tajékoztatd a betegek és csaladtagjaik szamara)

http://www.eurogentest.org/fileadmin/templates/eugt/leaflets/pdf/hungarian/chromosome_cha
nges.pdf

— Hordozdsag szlirés (Tajékoztatd a betegek és csaladtagjaik szamara)
http://www.eurogentest.org/fileadmin/templates/eugt/leaflets/pdf/hungarian/carrier_testing.pdf
— Dominans 6rokl6dés tdjékoztatd betegek és csaladtagjaik szamara

http://www.eurogentest.org/fileadmin/templates/eugt/leaflets/pdf/hungarian/Dominant_Inherita
nce.pdf

— Recessziv 6rokl6dés Tajékoztatd a betegek és csaladtagjaik szamara

http://www.eurogentest.org/fileadmin/templates/eugt/leaflets/pdf/hungarian/recessive_inherita
nce.pdf

— Chorionbiopszia, magzatvizvizsgalat hasonlé ismertetéi:
https://docplayer.hu/161498-A-magzatvizvizsgalat-amniocentesis.html

2.2. Tevékenységsorozat elvégzésekor hasznalt ellenérzé kérddivek, adatlapok
Nem késziilt.

2.3. Tablazatok
Nem késziilt.

2.4. Algoritmusok
1. szamu abra Genetikai ellatasi folyamatabra

2.5. Egyéb dokumentum

— Onkogenetikai vonatkozasok, 6rokletes rakszindrémak, amelyekben a genetikai vizsgalat indokolt

— Gyermekkori daganatok, amelyekben az 6rokletesség esélye >5%

— Eml6rak genetikai vizsgalata javasolt n6betegben ha:

3. A gyakorlati alkalmazas mutatdi, audit kritériumok

A szakmai iranyelv gyakorlati alkalmazasanak monitorozasa tervezett a fellilvizsgélatig terjedd
periédusban abbdl a célbdl, hogy megitélhets legyen, milyen modositasokra van sziikség, és a
késébbiekben milyen indikatorok mentén és audit révén kdvethet6 az iranyelv betartasa.

Az audit lehetséges teriilete:



— Az ellatd helyek legfontosabb adatai alapjan. Az ily mddon 6sszesitett eredmények tudomanyos
igény( feldolgozasa, kiértékelése, konzekvencidk levonasa.

VIII. IRANYELV FELULVIZSGALATANAK TERVE

A felllvizsgdlat ideje: legkésSbb a megjelenést kbvet6 hdonap 1. napjatdl szamitott 3 év mulva, de a
valtoztatdsok sziikségességének fliggvényében hamarabb.

Az iranyelv felllvizsgdlatanak kezdeményezéséért felelGs tagozat a Klinikai genetika Tagozat.
A felllvizsgdlatot, akaddlyoztatds hidnydban, a jelen fejleszt6csoport tagjai kivanjak elvégezni.

A felel6s személyek feladata: irodalomkutatds, aktualis szakirodalom és hazai ellaté kérnyezet
nyomon kovetése, a valtozasok azonositasa, a fejlesztécsoport tagok tajékoztatdsa, megbeszélés,
konszenzus, fellilvizsgalat kezdeményezése, és az aktualizalas elvégzése. Az iranyelvvel kapcsolatos
szakirodalom nyomonkovetését és a valtozasok azonositasat a tarsszerzé tagozatok iranyelvfejleszté
kollégai végzik folyamatosan.

A felllvizsgdlat tervezett mddszere:

— Az adaptdlt forrds irdnyelvek esetleges valtozdsainak, illetve a nemzetkdzi irodalomban
megjelent, multicentrikus vizsgaltok eredményeinek nyomon kovetése.

— Fentiek 6sszevetése alapjan az iranyelvben sziikségessé valé valtoztatasok, mdédositasok
kidolgozasa.

Soron kivili felUlvizsgalatot végez a fejlesztécsoport, ha a szakirodalom és az ellatasi eredmények
folyamatos nyomon kovetése soran az egészségligyi szakmai iranyelv hatokoérében a tudomanyos
és/vagy tapasztalati bizonyitékokban és/vagy a hazai elldtérendszerben, ellatasi koriilményekben
relevdns és szignifikans valtozas kovetkezik be. A felllvizsgalat mértékét a felmeril6 valtozas jellege
és mértéke hatdrozza meg. Ha a soron kiviili felGlvizsgalat soran csak bizonyos ajanlasok érintettek és
a teljes egészségligyi szakmai irdnyelv nem keriilt felllvizsgdlatra, akkor a tervezett fellilvizsgalati
id6pontban szlkséges a teljes terjedelemben végzett attekintés.

IX. IRODALOM
1. Baker DL, SchuettelL, UhlmannWR(szerk.): A guide to genetic counseling. WileyLiss, Inc. 1998.
2. Harper PS: Practical genetic counselling. 6th edition. Arnold, 2001.

3. McCarthy P, LeRoy BS: Facilitating the Genetic Counseling Process: A Practice Manual. Springer,
2003.

4. Olah E: A klinikai genetika alapjai. Medicina 1999.
5. Papp Z. (szerk.): Klinikai genetika. Golden Book, 1995.

6. 21st Century Complete Medical Guide to Genes and Gene Therapy, Genomics, Genetic Testing
and Genetic Counseling. Authoritative Government Documents for Patients and Physicians. Medical
Health News (CD-ROM — April 16), 2004.



7. Az Egészségligyi Minisztérium szakmai protokollja Genetikai tanacsadas (Klinikai Genetikai
Szakmai Kollégium) (érvényesség: 2006. 03. 24. -2013. 12.31. (2008. december 31.)).

8. Helena Kaéridinen, Marja Hietala, UIf Kristoffersson, Irma Nippert, Elina Rantanen, Jorge
Sequeiros, JoergSchmidtke: Eurogenetest Recommendations for genetic counselling related to
genetic testing.

9. Guideline Title Process of Genetic Counselling 2012 GL0O2 August 2008.

10. Offering prenatal diagnostic tests: European guidelines for clinical practice, 2014 May; 22(5):
580-586. www.eurogentest.org

11. Telli ML, Gradishar WJ, Ward JH. NCCN Guidelines Updates: Breast Cancer. J Natl Compr Canc
Netw. 2019 May 1;17(5.5):552-555. doi: 10.6004/jnccn.2019.5006.

12. Brandi ML, Gagel RF, Angeli A et al (2001) Consensus: guidelines for diagnosis and therapy of
MEN type 1 and type 2. J Clin Endocrinol Metab 86(12):5658-5671

13. Wells SA, Asa SL, Dralle H et al (2015) Revised American Thyroid Association guidelines for the
management of medullary thyroid carcinoma. Thyroid 25:567-610.

14. LendersJW, Duh QY, Eisenhofer G, et al. Pheochromocytoma and paraganglioma: an Endocrine
Society clinical practice guideline. J Clin Endocrinol Metab 2014, 99(6), 1915-42.

15. Patdcs Attila Multiplex endokrin neoplasidk és egyéb orokletes endokrin tumor szindrémak In:
Ledvey A, Nagy VE, Paragh G, Racz K (szerk.) Az endokrin és anyagcsere-betegségek gyakorlati
kézikényve. 703 p. Budapest: Medicina Kényvkiado, 2011. pp. 447-464. (ISBN:978-963-226-277-2)

16. Postema FAM, Hopman SMJ, Aalfs CM, Berger LPV, Bleeker FE, Dommering CJ, Jongmans MCJ,
Letteboer TGW, Olderode-Berends MJW, Wagner A, Hennekam RC, Merks JHM. Childhood tumours
with a high probability of being part of a tumour predisposition syndrome; reason for referral for
genetic consultation. European Journal of Cancer 80 (2017) 48e54

17. Ahmad F, Mc Nally EM, Ackerman MJ, Baty LC, Day SM, Kullo lJ, et al., Esteblishment of
Specialized Clinical Cardiovascular Genetics Programs: Recognizing the Need and Meeting the
Standards: A Scientific Statement From the American Heart Association. Circ Genom Precis med
2019, 12:e000054.

18. Proiri SG, Blomstrém_Lundquvist C, Mazzanti A, Blom N, Borggrefe M, Camm J et al: ESC
Scientific Document Group. 2015 ESC Guidelines for the management of patient with ventricular
arrythmias and the prevention of sudden cardiac death: The Task Force for Managent of Patients
with Ventricular Arrythmias and the prevention of Sudden Cardiac Death of European Society of
Cardiology (ESC). Eur heart J 2015,36:2793-867.

19. D. Carrieri, H. Howard, C. Benjamin, A. Clarke, et al.: Recontacting patients in clinical genetics
service: recommendations of the European Society of Human Genetics 2018

https://www.nature.com/articles/s41431-018-0285-1



20. H. Hampel, RL. Benett, A. Buchanan et al. A practice guideline from the American College of
Medical Genetics and Genomics and the National Society of Genetic Counselors: referral indications
for cancer 2015. Genetics in Medicine, 2015, 17,1, 70-87.

21. ATaylor, AF Brady, IM Frayling, et al. Consensus for genes to be included on cancer panel tests
offered by UK genetics services: guidelines of the UK Cancer Genetics Group2018. J Med Genet. 2018
Jun

22. S Syngal, RE Brand, JM Church et al. Clinical Guideline: Genetic Testing and Management of
Hereditary Gastrointestinal Cancer Syndromes 2015. Am J Gastroenterol. 2015 Feb; 263.

23. JH Merks, HN Caron, RC Hennekam. High incidence of malformation syndromes in a series of
1,073 children with cancer. 2005 Am J Med Genet A 2005;134 A(2).

24. JZhang, MF Walsh, G Wu, et al. Germline mutations in predisposition genes in pediatric cancer.
2015 N Engl J Med 2015;373(24)

25. Hershberger RE, Givertz MM, et al. Genetic evaluation of cardiomyopathy: a clinical practice
resource of the American College of Medical Genetics and Genomics 2018 Genetics in Medicine
2018, 20(9)

26. Singer CF, Balmana J, Birki N, Olah E et al Genetic counselling and testing of susceptibility genes
for therapeutic decision-making in breast cancer — an European consensus statement and expert
recommendations. Eur J Cancer. 2019 Jan;106:54-60. doi: 10.1016/j.ejca.2018.10.007.

27. https://www.cebm.net/
28. https://bestpractice.omj.com/
X. FEJLESZTES MODSZERE

1. Fejleszt6csoport megalakuldsa, a fejlesztési folyamat és a feladatok dokumentalasanak
madja

A szakmai iranyelv kidolgozasat kezdeményezte az Egészségligyi Szakmai Kollégium Klinikai genetika
Tagozat a témavalasztasi javaslat dokumentum kitoltésével és tovabbitasaval. Ezt kovetGen a
résztvevd Tagozatok és Tandcsok, valamint tarsszerzdk, szakérték és véleményez6k kijeldlése, majd
az irdnyelvfejlesztdi csoportok kialakitasa tortént meg, valamint az 6sszeférhetetlenségi és
egyetértési nyilatkozatok kitoltése. A fejlesztécsoport a megalakuldst kovetéen meghatarozta az
egyes elvégzendd feladatokat.

Az egyes feladatokat elvégzése utan az iranyelvet megfelel formaba 6ntve elektronikus Uton
eljuttattuk a fejleszt6 csoport tagjainak. Ezutan a csoport Ujabb megbeszélést tartott, ahol mindenki
javaslatat, kiegészitését megtargyaltdk és konszenzus alapjan dontottek arrdl, hogy az iranyelvbe
bekeriljon-e. Ezutan az anyagot a véleményezs csoport tagjainak elkildték.

A fejleszt6k egymassal telefon, e-mail és személyes kapcsolatban voltak. A megbeszélés targya a mar
kialakitott ajanlasok csoportositasa, azok tartalmanak megbeszélése és véglegesitése.



A fejlesztési folyamat soran, napi szinten kommunikaltak egymdssal a szakemberek, illetve heti
rendszerességgel strukturalt formaban az addig elkésziilt munkardl, illetve a folyamatrdl visszajelzést
adtak. Az irdnyelv kialakitdsa a tagok egyéni munkadjan, és tobbszori konzultacidon keresztil valdsult
meg.

2. Irodalomkeresés, szelekcio

A nemzetkozi szakirodalom szisztematikus attekintése érdekében a ,,PubMed”, UpToDate, az OVID
,MEDLINE” és ,Psycinfo” adatbdazisokban a kovetkez6 keresé kifejezés hasznalataval végeztiink
keresést: ,genetikai vizsgalat”. Id6korlatként 10 évet hatarozott meg a fejleszt6 csoport. Ezt
kovetSen a fellelt irdnyelveket attekintették és kivalasztasra keriilt a magyarorszagi adaptaciora
alkalmas iranyelvek kdre Azokban az esetekben, ahol a hivatkozott iranyelvek nem tartalmaztak
utaldst az adott gyakorlatra a szakirodalom szisztematikus attekintésére volt sziikség. A
hivatkozasként megjel6lt tovabbi kozlemények, evidencia szintje maghatarozasra kerilt, mely
besorolas és az ajanlds hazai gyakorlati alkalmazhatdsaga egyiitt hatdrozta meg az ajanlas erésségét.
Minden egyéb allitas/ajanlas a felhasznalt forrasok (cikkek, review) szerzinek, tovabba a
fejleszt6esoport tagjainak informalis konszenzussal kialakitott véleményét tikrozi. Az
irodalomkeresés 2008-t6l kezd6dott és 2019-ben zarult le.

3. Felhasznalt bizonyitékok erGsségének, hianyossagainak leirasa (kritikus értékelés,
»bizonyiték vagy ajanlas matrix”), bizonyitékok szintjének meghatarozasi maédja

A felhasznalt eredeti tanulmanyok nem keriltek kritikus értékelésre, a fejleszt6csoport elfogadta az
iranyelveket kiadé nemzetkozi szervezetek feldolgozdsdanak eredményét, a szakértSk véleményét.

4. Ajanlasok kialakitasanak médszere

A fejleszt6csoport az ajanlasok kialakitasat informalis megegyezéssel hozta létre. A
véleménykiilonbségeket személyes megbeszélés soran egyeztettilk a dokumentum végsé valtozata
ennek alapjan konszenzussal jott létre.

5. Véleményezés mddszere

Amikor a tervezet elkésziilt és a fejlesztésben résztvevGk konszenzusan alapulé végleges szoveg
elkészilt, akkor kerilt a dokumentum a véleményez6k kezébe. Elektronikus Gton valamennyi
véleményezs részére megkildésre kerilt. Valamennyi véleményez6 vélaszolt.

6. Fuggetlen szakért6i véleményezés mddszere

A véleményez6 a sajat tobb évtizedes szakmai tapasztalata alapjan nézte at az anyagot és ennek
megfelel6en fejezte ki egyetértését, illetve bizonyos pontoknal kételyeit. Ezekre a fejlesztécsoport
konszenzusos valaszt adott.

XI. MELLEKLET
1. Alkalmazast segité dokumentumok
1.1. Betegtdjékoztato, oktatasi anyagok

— Prediktiv teszt 6roklott rakbetegségek kiszlirésére



http://www.eurogentest.org/fileadmin/templates/eugt/leaflets/pdf/hungarian/cancer.pdf
— Genetikai szétar

http://www.eurogentest.org/fileadmin/templates/eugt/leaflets/pdf/hungarian/Genetic_Glossary.
pdf

— Betegtdjékoztatd a genetikai tanacsadasrol
http://www.eurogentest.org/fileadmin/templates/eugt/leaflets/pdf/hungarian/some_info.pdf
— Mi aterhesség el6tti vagy alatti genetikai tandcsadds?

A gyermekvallalas elStt vagy vdranddssdg alatti genetikai tanacsadas szakemberei olyan paciensekkel
vagy parokkal foglalkoznak, akik gyermekeinél fokozott esély van valamilyen genetikai betegség vagy
velesziletett fejl6dési rendellenesség el6fordulasara.

Azoknak, akik mar varanddsok, vagy gyermekvallalast terveznek, lehet&ségiik van genetikai tanacsot
adod szakemberrel vald taldlkozdsra. A szakembertdl tajékoztatast kapnak, a csaladjukban el6fordult,
vagy gyanitott genetikai rendellenesség lényegérdl, tiineteirdl, a betegség varhaté esélyeirdl,
kimenetelérdl, esetleges kezelési lehet&ségérdl, a terhesség alatti diagnosztikai vizsgalatokrol.
Felvilagositas torténik a reprodukcids technikakrél, spermium vagy petesejt adomanyozas
lehet8ségérdl.

Ha terhesség alatt deril ki a magzat fejl6dési rendellenessége, genetikai betegsége, a genetikai
tanacsadd szakembere, segit a parnak megérteni a diagnosztikus lelet Iényegét. Felvilagositja ket a
valaszthatdé lehetGségekrél: terhesség befejezése, terhesség tovabbvitele, betegszervezetek
elérhetdsége, sziletendd gyermekkel kapcsolatos specidlis teenddk.

A genetikai tandcsadd szakembere tajékoztatast ad a terhesség alatti-genetikai betegségekre
vonatkozo szlirvizsgalatokroél is (vérbdl torténd vizsgalatok, ultrahang vizsgalatok).

Mikor kell genetikai tanacsadohoz fordulni?

Ha On vagy parja

— aggddik a csaladban el6fordult 6roklédé betegség vagy annak gyanuja miatt,

— fejlédési rendellenesség fordult el6 gyermekénél, és a jov6ben szeretne ismét gyermeket vallalni,
— fejlédési rendellenesség vagy értelmi fogyatékossag fordult el csalddtagjanal,

— medddséggel vagy ismételt vetélésekkel kiizd,

— egészségi dllapota, életkora vagy életvitele miatt a varanddssag fokozott kockazatot jelent a
magzatra,

— varanddssag alatt kéros szlrévizsgalati/ultrahang leletet kap,

— varandds, és magzatanal fejl6dési rendellenességet vagy genetikai betegséget diagnosztizaltak,



— varanddssag alatt olyan egészségiigyi beavatkozas tortént Onnél, vagy olyan gydgyszert szedett,
mely esetleg problémat okozhat magzatnal.

Hogyan kell késziilni a genetikai tanacsadasra?
A genetikai tandcsadd szakembere kérdéseket tesz fel majd Onnek:

— az On és csaladjaban el6fordult betegségekrdl, terhességekrél, terhesség alatti komplikaciokrol,
esetleges vetélésekrél, el6fordult fejlédési rendellenességrél, tanuldsi nehézségrél, értelmi fejlédési
elmaradasrol,

— az On és partnere komolyabb vagy allandé megbetegedéseirdl (pl. cukor, sziv, vese, bér, magas
vérnyomas, epilepsia, thrombosis, immunbetegség, allergia),

— allanddan szedett gyogyszerekrdl,

— csalddja betegségeirdl (gyermek, sziil6k, testvérek, nagybacsik, nagynénik, nagyszilék, elsé
unokatestvérek),

— csalddjaban el6fordult elhaldlozasrdl, a csaladtagok életkorardl az elhalalozas id6pontjaban.

Amennyiben fentiekrél egészségligyi dokumentacid, rendelkezésre all azt mindenképpen javasolt a
tanacsaddasra magdval vinnie.

Mi torténik a tandcsadas soran?

A tandcsadd szakember

— 4tbeszéli Onnel sajat és csaladja egészségiigyi el6zményeit,

— elmagyarazza azt, hogy mekkora esélye van adott genetikai eltérés el6fordulasanak,

— segit Onnek megtaldlni, a lehet&ségeket és segit donteni a terhesség alatti szlir6vizsgalatokkal
kapcsolatosan,

— segit Onnek az elkésziilt eredmények értelmezésében, segit Onnek megérteni a genetikai
vizsgalati eredményeket, tajékoztat a tovabbi lehetdségekrdl,

— tdjékoztatja Ont a varanddssag alatt észlelt barmilyen, genetikai jellegli problémaval
kapcsolatosan,

— érzelmi tdmogatast nyujt,
— sziikség esetén tdmogato betegszervezethez irdnyitja Ont.
— Kromoszéma rendellenességek (Tajékoztatd a betegek és csaladtagjaik szamara)

http://www.eurogentest.org/fileadmin/templates/eugt/leaflets/pdf/hungarian/chromosome_cha
nges.pdf

— Hordozdsag szlirés (Tajékoztatd a betegek és csalddtagjaik szamara)



http://www.eurogentest.org/fileadmin/templates/eugt/leaflets/pdf/hungarian/carrier_testing.pdf
— Dominans 6rokl6dés tajékoztatd betegek és csaladtagjaik szamara

http://www.eurogentest.org/fileadmin/templates/eugt/leaflets/pdf/hungarian/Dominant_Inherita
nce.pdf

— Recessziv 6rokl6dés Tajékoztatod a betegek és csaladtagjaik szamara

http://www.eurogentest.org/fileadmin/templates/eugt/leaflets/pdf/hungarian/recessive_inherita
nce.pdf

— Chorionbiopszia, magzatvizvizsgdlat hasonld ismertetGi
https://docplayer.hu/161498-A-magzatvizvizsgalat-amniocentesis.html

1.2. Tevékenységsorozat elvégzésekor hasznalt ellendrzé kérdGivek, adatlapok
Nem késziilt.

1.3. Tablazatok
Nem késziilt.

1.4. Algoritmusok

1.abra Genetikai ellatds folyamatabra (Sajat forras)
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1.5. Egyéb dokumentumok

Onkogenetikai vonatkozasok, érékletes rakszindromak, amelyekben a genetikai vizsgalat
indokolt [12-15]:



Az aldbb részletezett szindromak mindegyike autoszomalis dominans 6roklédés menetet kovet. A
daganatok penetrancidja valtozd, egyes szindrémak esetében pl. MEN2 a medullaris pajzsmirigyrak
100%-o0s, de mas esetekben (pl. MEN1 vagy 6rokletes phaeochromocytoma/paraganglioma
szindroma) a penetrancia a 40%-ot sem éri el.

Multiplex endokrin neoplazia 1-es tipus (MEN1)

A MEN1 szindréma (OMIM131100) klinikai diagndzisa esetén a genetikai vizsgalat indikacidi az Index
esetben (proband-ban):

— klinikailag definialt MEN1 szindrédma (sporadikus vagy familiaris formaban: 2 major Iézid, vagy 3
major és/vagy minor eltérés),

— klinikailag gyanus, vagy atipusos MEN1 szindréma 2 vagy tobb MEN1-tumor; multiplex
mellékpajzsmirigy tumor 30 éves kor alatt; eredményes mUtét utan kidjuld hyperparatireosis;
gastrinoma vagy multiplex pancreas szigetsejt tumor barmely életkorban (familiaris izolalt
hyperparatireosis.).

Ismert MEN1 mutdciéval rendelkezd egyén vérrokon csaladtagjai:
— minden tinetmentes vérrokonnal,
— barmely rokonnal, aki a MEN1 szindréma barmely jelét mutatja (megerdsitésként).

A MEN2 szindroma (OMIM171400) esetén indokolt a RET protoonkogén mutacié vizsgalata. A RET
mutaciok alapjan preventiv pajzsmirigy-eltavolitas indokolt, a mutdcié tipustdl kiilonbozé életkorban.
Minden sporadikus medullaris pajzsmirigyrak esetén javasolt a RET protoonkogén genetikai
vizsgalata.

A von Hippel-Lindau (VHL) (OMIM 193300) betegséggel diagnosztizalt betegben a VHL génmutacid
analizise és az Un. nagydelécidk vizsgalata javasolt.

A sporadikus megjelenés(i phaeochromocytoma/paraganglioma szindrdma esetén az 6rokletesség
valdszinlisége nagyobb, mint 40%. Jelenleg 18 gén csirasejtes mutacidit hoztak 6sszefliggésbe
kialakulasaval. A genetikai vizsgélat javasolt minden phaeochromocytoma/paragangliomas betegben.

Carney komplex (OMIM160980) a PRKAR1A (protein kindz A szabalyozé alegység 1-alpha gén)
mutacio okoznak. A klinikai kép heterogén, de myxoma, foltos bér pigmentacidk, primer pigmentalt
nodularis mellékvesekéreg hyperplasia, acromegalia, nagy-sejtes calcifikald Sertoli-sejt tumor
tarsulasa esetén a genetikai vizsgalat indokolt.

Cowden kér (OMIM158350) valamint csirasejtes PTEN mutacidkhoz tarsuld 6rokletes rakszindromak
Bannayan-Riley-Ruvalcaba szindréma (BRRS-OMIM 153480) és Proteu/ Proteus-szer( szindrémak
esetén javasolt a genetikai vizsgalat

Neurofibromatozis 1-es tipus (von Recklinghausen-betegség, OMIM162200)

Peutz-Jeghers szindroma (OMIM175200)



Li-Fraumeni szindréma (LFS; OMIM151623). A Li-Fraumeni szindréma az egyik legagresszivebb,

orokletes rakszindroma. A diagndzisra mar a gyermekkorban kialakuld szolid tumorok esetén is

gondolni kell A tumorspektrum széles: agydaganatok (choroid plexus carcinoma, medulloblastoma,

glioma), mellékvesekéregrak, lagyrészdaganatok (sarcoma), csonttumorok hematoldégia malignitasok,

emlérak, és egyéb rakok (tidd, bér, gastrointestinalis vese, pajzsmirigy és neuroblastoma) kialakuldsa

valészinUsithet6. A Li Fraumeni szindrémaban kialakulo leggyakoribb daganatok, az un ,,core”

daganatok: osteosarcoma, korai megjelenés(i eml6rak, agydaganatok és mellékvesekéregrak. A

betegség hatterében a TP53 tumorszuppresszor gén csirasejtes mutdcié allnak, amelynek vizsgalata

javasolt.

Gyermekkori daganatok, amelyekben az 6rokletesség esélye >5%.

Daganat

Mellékvesekéregrak

BeckwitheWiedemann szindréma

Atipikus teratoid rhabdoid
tumor

Choroid plexus carcinoma
Chronic myelomonocytic
leukémia
Neurofibromatosis type 1

Desmoid tumor

Haemangioblastoma

Hepatoblastoma

Juvenilis myelomonocytas

leukémia

Malignus melanoma

Malignus periférias ideghively

Orokletes szindroma

Li-Fraumeni szindroma

Rhabdoid tumor
predisponald szindréma
Li-Fraumeni szindroma

Neurofibromatodzis 1-es tipus

Familiaris adenomatosus
polyposis

Von Hippel Lindau
szindroma

Familiaris adenomatosus
polyposis

Neurofibromatdzis 1-es tipus

Xeroderma pigmentosum

Neurofibromatdzis 1-es tipus

Incidencia

52

24

55

14

14

33

12

25



tumor

Medulloblastoma

*3 évnél fiatalabb gyermekben
Meningioma

Myelodysplasticus szindréma

Nephroblastoma-(Wilmstumor)

Opticusglioma

Phaeochromocytoma/

paraganglioma

Pineoblastoma

Hipofizis adenoma

Hipofizis blastoma

Pleuropulmonaris blastoma

Retinoblastoma, egyoldali

Li-Fraumeni szindréma

Gorlin szindréma
Neurofibromatdzis 2-es tipus
GATA2 spektrum betegségek
Fanconi anaemia
Neurofibromatdzis 1-es tipus
BeckwitheWiedemann szindréma
WAGR szindréma

Izolalt hemihyperplasia
Denyse-Drash szindréma
Neurofibromatdzis 1-es tipus
Von Hippel Lindau szindréma
Orokletes Pheo/PGL szindréoma
MEN2

Neurofibromatdzis 1-es tipus

PPB familidris tumor és

dysplasia szindroma

Familiaris izolalt hipofizis adenoma
Multiplex endokrin neoplazia 1-es tipus
PPB familidris tumor és

dysplasia szindroma

PPB familidris tumor és

dysplasia szindroma

Retinoblastoma tumor szindroma

48

34

30

29

17

82

66

13



Rhabdomyosarcoma Li-Fraumeni szindroma 5

csak 3 évnél fiatalabb gyermekben

Spinalisependymoma Neurofibromatdzis 2-es tipus 9
Li-Fraumeni szindréma 6

MEN2: Multiplex endokrin neoplazia 2-es tipus, Pheo/PGL: phaeochromocytoma/ paraganglioma;
PPB: pleuropulmonaris blastoma. [16]

EmIGrak genetikai vizsgalata javasolt nGbetegben [11] ha:
— L£50¢éy,

Jtriple-negative” (6sztrogén-, progeszteron-receptor és HER2/neu-negativ) emlédaganat barmely
életkorban,

— 12 primer eml6daganat ugyanabban a betegben,
— Askhenazi zsido6 felmend és barmely életkorban el6fordulé emlédaganat,

— t3 emld-, ovaridlis, pancreas, és/vagy agressziv prosztata daganat kozeli rokonokban, beleértve a
probandot,

— eml6édaganat és egy tovabbi Li-Fraumeni szindrémara jellemzé tumor (k6t6szovetes tumor,
osteosarcoma, agytumor, melldaganat, adrenocorticdlis tumor, leukaemia, bronchoalveolaris tumor,
colorectaliscarcinoma) ugyanabban az egyénben vagy két rokonban, ahol az egyik érintett £45 éves,

— eml6édaganat és t1 Peutz-Jeghers polyp a probandban,
— lobularis eml&carcinoma és diffiz gyomortumor a probandnal,

— Lobuldris eml6daganat egy csaladtagnal, diffiz gyomordaganat egy masik csaladtagnal, az egyik
érintett <50 év,

— eml8daganat és két egyéb Cowden-szindrémara jellemzd kritérium a probandnal.
Emlédaganat férfiak esetében: minden esetben javasolt a genetikai vizsgdlat [11].
Petefészekrak esetében: minden esetben javasolt genetikai vizsgalat [11].

Az eml8- és petefészekrak esetén a BRCA1/BRCA2 gének vizsgdlata az elsgdlegesen javasolt genetikai
vizsgalat (a kis genomi eltérések vizsgalata mellett a nagy delécidk vizsgdlata is javasolt).

A colorectalis daganatok kb- 5—-10% vezethet6 vissza 6rokletes genetikai hibara. Erre utalhat az
aldbbi fenotipus jegyek:

— <50¢éy,

— 150 év és els6foku rokon colorectalis vagy endometridlis daganattal,



— synchronous vagy metachronous colorectalis vagy endometridlis daganatok ugyanabban az
egyénben,

— colorectalis tumor mismatchrepair-deficienciaval (a daganatszévet immunhisztokémia vizsgalatat
koévetben),

— colorectalis tumor és két tovabbi Lynch-szindrdma asszocialt tumor a probandban vagy a
csaladban (colorectalis adenocarcinoma, endometriumrak, urothelialis carcinoma, gyomor
carcinoma, petefészekrak, vékonybél tumor, glioblastoma, sebaceous-adenocarcinoma, epeuti
daganat, pancreascarcinoma),

— colorectalis tumor és két tovabbi Cowden-szindrémara jellemz6 kritérium ugyanabban az
egyénben,

— colorectalis tumor és egy tovabbi Li-Fraumeni szindrémara jellemz6 tumor (kot8szovetes tumor,
osteosarcoma, agytumor, melldaganat, adrenocorticalis tumor, leukaemia, bronchoalveolaris tumor,
colorectalis carcinoma) ugyanabban az egyénben vagy két rokonban, ahol az egyik érintett £45 éves,

— colorectalis tumor 110 kumulativ adenomatosus colon polyppal ugyanabban az egyénben.

Az els6dlegesen javasolt vizsgalat a Lynch szindromaért (OMIM120435) felel6s genetikai eltérések
kimutatdsa. Minden Uj colorectalis daganat esetén javasolt a mismatch repair hidnyért felel6s
fehérjék (MLH1/MSH2/MSH6/PMS2) vizsgdlata immunhisztokémiai modszerrel és a mikroszatelita
instabilitds vizsgdlata a daganatszévetben. Minden MLH1 hidnyt mutatd daganat esetében javasolt a
BRAF genetikai vizsgalata és az MLH1 gén promoterének hypermethylacids vizsgalata. Az 6sszes
olyan esetben, ahol nem igazolddik BRAF mutdcié vagy hypermetilacio javasolt a Lynch szindromaért
felel6s gének (MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, és EPCAM) kéziil annak a vizsgalata, amelynek kiesése az
immunhisztokémiai vizsgalat alapjan valdszindsithetd.



