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Informovany souhlas s provedenim preimplantaéniho
genetického vysetieni (PGT)

1) Davody a ucel pouziti preimplantacniho genetického vysetreni (PGT)

Preimplantacni genetické vySetfeni — PGT (,Preimplantation Genetic Testing“) pfedstavuje vySetfeni genetickych
chorob embryi vzniklych pfi umélém oplodnéni (IVF) pfed jejich zavedenim do délohy pacientky, tedy pfed implantaci.
Tato vySetieni jsou doporu€ovana na zakladé genetického poradenstvi tam, kde existuje vysSi riziko genetickych
abnormalit. V pfipadé pouziti téchto metod se neprovadi transfer Cerstvych, nybrz zmrazenych embryi, po tom,

co jsou znamy vysledky vySetfeni.

PGT monogennich chorob — PGT-M (,PGT for monogenic/single gene defects)

PGT-M je metoda, ktera se pouziva v pfipadeé jiz zjisténého dédiéného onemocnéni v rodiné neplodného paru.
Dovoluje preimplantacné zjistit mutace (zmény) jednotlivych genl spojené s konkrétnim dédi€énym onemocnénim,
jehoz je jeden nebo oba partnefi nosi¢em, a které se jiz v rodiné mohlo vyskytnout (napfiklad cysticka fibroza).

PGT strukturnich chromosomovych vad — PGT-SR (,PGT for chromosomal structural rearrangements”)
V pfipadé nosiCstvi chromosomalnich vad slouzi PGT-SR k odhaleni embryi, u nichZ je vadav nebalancované formé,
kdy ¢asti chromosomu pfebyvaiji nebo chybi.

PGT aneuploidii — PGT-A (,PGT for aneuploidies®)

PGT-A je metoda, ktera umozniuje odhalit ziskané odchylky v poétu nebo velikosti chromozomu (to jsou bloky
pFiblizné stovek gena), které znemoziuji spravny vyvoj organt embrya a jsou ¢asto spojeny se spontannim potratem
(napfiklad DownGv syndrom). Bez PGT-A bychom tuto informaci neziskali a mohlo by dojit k transferu embryi,

ktera nemohou dat vznik t€hotenstvi s normalnim pribéhem. Timto zpisobem Ize vylougit nejCastéjsi odchylky

v po¢tu chromozomU a sniZit riziko potratu ¢i narozeni ditéte s téZkou chromozomalni vadou. Sou¢asné se zvySuje
uspésnost umélého oplodnéni, nebot’ jsou do délohy pfenasena pouze embrya s negativnim vysledkem vySetfeni.

PGT neni mozno pouzit pro volbu pohlavi, vyjma pfipadu indikovanych genetikem u vaznych pohlavné vazanych
geneticky podminénych chorob. Pokud takova choroba neni v rodiné pfitomna, neni informace o vySetfeni pohlavi
ve zprave pro pacienty uvedena.

2) Popis navrhovanych metod a postupt

i. Chromozomalni PGT (PGT-A a PGT-SR)

Clovék ma obvykle v kazdém buné&ném jadfe 46 chromozomd (télisek viditelnych mikroskopem) typickych tvard,
ve kterych jsou uloZzeny geny. Odchylky v po¢tu nebo struktufe chromozom postihuji obvykle vice genli a mohou
byt spojeny s opakovanymi potraty, vrozenymi vadami nebo poruchami dusevniho a télesného vyvoje. Chromozomalni
vady mohou byt pfitomny u nékterého z partner(i, a nebo mohou vznikat nové nahodné. Riziko téchto novych

vad se vyznamné zvySuje s vékem rodic¢l. K prikazu chromozomalnich vad se vétSinou pouzivaji metody
umoznujici vySetfit detailné vSechny chromozomy s vyuZitim mikro€ipu (array) nebo stanovenim sledu pismen
enetické abecedy (sekvenovani). V nékterych pfipadech se pouziva mikroskopicka metoda FISH. Jejim principem
je hodnoceni vazby (hybridizace) barevné oznacenych sond na odpovidajici seky chromozomd.

V jakych pfipadech je vhodné provést chromozomalni vySetieni:

» Jeden z rodi€l je nosi¢em balancované chromozomalni pfestavby. To znamena, Ze je zdrav a ma kompletni sadu
gend, ale urcité bloky genud jsou umistény na nespravném misté chromozomu. Z ¢asti zarode¢nych bunék
(vajiCek nebo spermii) nosicu vznikaji embrya s nebalancovanou chromozomalni vadou s vy$e popsanymi
nasledky.

* Volba pohlavi, které je ur€eno pfitomnosti pohlavnich chromozom( oznacovanych X a Y. Provadi se pouze
v pripadech, kdy Ize pfedejit vaznym geneticky podminénym nemocem s vazbou na pohlavi.

* VySetfeni nahodné vzniklych zmén poc¢tu chromozom(i embrya (PGT-A - screening aneuploidii).

* PGT-A je mozno zvazit napf. v pfipadé opakovanych neuspéchu asistované reprodukce, u partd s opakovanymi
potraty, u starSich par(i nebo pfi vyznamném snizeni plodnosti partnera.
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i. PGT-M
Pfic¢inou mnoha zavaznych dédi¢nych onemocnéni je porucha urcitého genu, zména (mutace) ve sledu pismen
genetické abecedy (sekvence DNA). Je-li v rodiné s dédiénym onemocnénim takova mutace zjiSténa, Ize provést
PGT-M. Pro zvyseni spolehlivosti PGT-M se stanovu;ji i dédi¢né zmény DNA (markery) v okoli mutace,
které s chorobou pfimo nesouviseji a jsou nachazeny u vSech osob. Vysetfenim dalSich ¢lenl rodiny Ize urcit
skupinu DNA markert, které se dédi spoleéné s mutaci (tzv. rizikovy haplotyp) a toho vyuzit ke zpfesnéni diagnostiky.

V jakych pFipadech je vhodné provést PGT-M:

» Kromé chorob, projevujicich se mnohocetnymi vadami jiz prenatalné nebo po narozeni, je mozno PGT-M zvazit
u pard s vyznamnym rizikem choroby, ktera se pIné projevi az v pozdéjSim véku, napfiklad pfi prokazané dédicné
nachylnosti k nadorovym onemocnénim.

* P¥i vyskytu choroby, ktera je IéCitelna transplantaci kmenovych bunék, je mozno pomoci PGT-M vybrat embryo,
ze kterého muze vyrist sourozenec (zachrance) s kmenovymi burfikami vhodnymi k transplantaci (tedy geneticky
zdravy a majici stejnou kombinaci HLA alel).

Indikace (divody) k vysSetfeni a zvolena metoda vysetreni v pripadé embrya/embryi paru jsou nasledujici:
(zaskrtne Iékar)
[ _1 Vyhledani geneticky vyvazenych embryi u rodi¢t s chromozomalni prestavbou (PGT-SR)

[ _] VySetfeni monogenné dédi¢né choroby (PGT-M):

[ _] Volba pohlavi u pohlavné vazanych chorob: Transfer embryi zenskych [_]
muzskych [ _]

[ _ ] Detekce aneuploidii vSech chromozom (PGT-A)

[_]1Jiné

Vyse uvedené vySetfeni bude nasledovano genetickym poradenstvim, v ramci kterého bude paru poskytnuta fadna
interpretace vysledkU vySetieni.

Nevyuzity diagnosticky material (DNA) ziskany pfi odbéru embryi bude uchovan pro uc¢ely dodateéného vysSetreni.
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3) Mozné komplikace a rizika, rizika neocekavanych nalezd pro par a geneticky pribuzné osoby
Stejné jako v8echny laboratorni metody ma sva omezeni i PGT:

+ V ¢asném stadiu vyvoje embrya nemusi byt pocet a struktura chromozom a tedy i jednotlivych genud ve vSech
burikach totozny (mosaicismus)

* U 2-5 % embryi se vySetfeni nezdafi.

* Neni ani vylou€ena laboratorni chyba a fale$né negativni nebo pozitivni vysledek PGT.

» PrestozZe vétSinou odbér nékolika bunék nezpulsobi poskozeni embrya, nelze vylouéit, Ze k tomu vyjimec¢né dojde.

Pfed rozhodnutim podstoupit PGT je tfeba si uvédomit i dalSi skutecnosti:

* Pro PGT je nezbytné umélé oplodnéni s hormonalni IéEbou zen, odbérem vaji¢ek provedenym transvaginalni
punkci (pfes poSevni sténu) pod kontrolou ultrazvuku a laboratorni manipulaci s embryi.

* PGT nemlize zarudit uspéch IVF, tedy uchyceni embrya do délohy a vznik t€hotenstvi. Uchyceni embrya v déloze
neni zaruéeno ani po pfenosu embrya s vybornymi vlastnostmi. Dojde-li k t€hotenstvi, mlze toto stejné jako
po pfirozeném otéhotnéni skoncit potratem, mimodéloznim téhotenstvim, odumienim plodu &i porodem plodu
s vrozenou vyvojovou vadou. Po PGT je nutno oCekavat, Zze poCet embryi vhodnych pro pfenos bude po vyfazeni
geneticky nevhodnych embryi jesté nizSi nez je obvyklé (pocet embryi vhodnych k pfenosu do délohy paty den
po oplozeni pfi bézném IVF bez PGT je vétSinou niz§i nez pét) a tim také bude nizsi i Sance na téhotenstvi.
Po provedeni PGT muze laborator vyradit dokonce vSechna embrya jako geneticky nevhodna a je tfeba podstoupit
dalSi cyklus IVF.

» P¥i PGT u hledani sourozence — zachrance - je pravdépodobnost vzniku vhodného embrya mensSi nez 20 % (1/5).

* Po prokazani téhotenstvi neni zaru¢eno jeho uspésné dokonceni. PGT je zaméfena na konkrétni onemocnéni,
neni tedy vylouceno, Ze v pribéhu téhotenstvi ¢i u novorozence bude vysloveno podezieni na jinou genetickou
vadu.

* V souvislosti s provedenim PGT a v ramci rodinné anamnézy existuje riziko neoekavanych nalezu pro par
a jejich geneticky pfibuzné osoby s medicinsky zavaznym genetickym rizikem (pfibuzni v fadé pfimé, kterymi
jsou prarodiCe, rodiCe a jejich déti, a nepfimé, kdy se mira tohoto rizika urcuje podle stupné pFibuznosti a typu
genetické nemoci).

Provedeni preimplantaéni genetické diagnostiky nenahrazuje prenatalni vySetieni standardné provadéna u v8ech
téhotnych k odhaleni vyvojovych vad a genetickych onemocnéni plodu (ultrazvukovy a biochemicky screening).
Doporucujeme navic potvrdit kazdou PGT-M a PGT-SR vySetfenim choriovych klkd v I. trimestru t&€hotenstvi
(biopsie choria) nebo vySetfenim plodové vody (amniocentesa) v Il. trimestru téhotenstvi.

4) Alternativy metody

VySe uvedena prenatalni diagnostika z plodové vody nebo placeny v I. trimestru (biopsie choria) nebo Il. trimestru
(amniocentesa) téhotenstvi. Nékteré genetické vady plodu je mozné béhem téhotenstvi odhalit i neinvazivnim
vySetfenim, pomoci zobrazovacich metod (ultrazvuk, magneticka rezonance) nebo analyzou volné DNA v krvi matky.

5) Udaje o dopadu na zdravi, véetné zdravi budoucich generaci, omezeni v obvyklém zpUsobu Zivota
a pracovni schopnosti, Ié€ebném rezimu

PFi téchto metodach musi par podstoupit léCebny rezim asistované reprodukce (in vitro fertilizace — IVF) i kdyz jejich
plodnost je normalni. Organismus pacientky mize nepfiméfené reagovat na nezbytnou hormonalni Ié¢bu k ziskani
vétSiho poctu vajicek tzv. ,hyperstimulaénim syndromem?®. Pfi odbéru vaji¢ek mize dojit ke komplikacim a pfi zave-
deni vhodného embrya k mimodéloznimu téhotenstvi. Pfi PGT mohou byt vSechna embrya shledana jako nevhodna
k pfenosu. Aby nebyl ovlivnén vysledek PGT je nutné u par, které mohou pogit dité i pfirozenou cestou v Ié¢ebném
cyklu dodrzovat chranény pohlavni styk.

GENNET s.r.0., se sidlem Kostelni 292/9, 170 00 Praha 7, spole¢nost zapsana v obchodnim rejstriku
‘ vedeném Méstskym soudem v Praze, oddil C, vlozka 94758, IC: 27080234, DIC: CZ699004108

info@gntlabs.cz | www.gntlabs.cz | www.gennet.cz

FQ-GNT-013 25/07/2023 V1
3/5



® GNTEESS

6) Prohlaseni paru o souhlasu s vySetienim

Prohlasujeme, Ze jsme byli oSetfujicim lIékafem UpIné a v dostateCném pfedstihu informovani o naSem zdravotnim
stavu a duvodech vedoucich k planovanému vySetieni. Lékaf nas podrobné a srozumitelné seznamil s postupem

a povahou navrhovaného vySetieni, jeho vyhodami a UspéSnosti. Dale prohlasujeme, Ze jsme byli I€kafem srozumitelné
pouceni o nasledcich a moznych rizicich této metody, o jejich alternativach véetné jejich rizik a dusledk, ale i o jinych
zavaznych okolnostech s vySetfenim souvisejicich. LékarF nas téz informoval o moznych omezenich ve zplsobu Zivota
a v pracovni schopnosti po provedeni této metody a o naSem pravu svobodné se rozhodnout o poskytnuti tohoto
vySetieni.

Souhlasime s tim, Ze abnormalni embrya, tj. embrya diagnostikovana jako nevhodna k pfenosu, budou vyfazena

ze skladovani a nebudou transferovana.

Méli jsme moznost se Iékafe zeptat na vSe, Cemu jsme nerozuméli. LékaF nam vSechny doplfiujici otazky jasné
a srozumitelné zodpovédél. V§em bodim uvedeného pouceni i odpovédim na doplfiujici otazky jsme Gplné porozuméli
a dal$i dotazy nemame.

Prohlasujeme, Ze jsme byli informovani, Ze v souladu s § 28 odstavec 1 zakona €. 372/2011 Sb., o zdravotnich
sluzbach, mame pravo svobodné rozhodnout o postupu pfi poskytovani zdravotnich sluZzeb, pokud jiné pravni
predpisy toto pravo nevylucuji. S provedenim vySe uvedeného vySetfeni souhlasime.

Dale prohlasujeme, Ze jsme Iékafi sdélili vSechny skute¢nosti vyznamné pro posouzeni naseho zdravotniho stavu
a pro volbu optimalniho Ié€ebného rezimu (zejména zdravotni Udaje). Akceptujeme upozornéni, Ze v pfipadé
nepravdivosti tohoto prohlaseni nejsou poskytovatel zdravotnich sluzeb ani oSetfujici Iékaf odpovédni za tim
zpUsobené nasledky. Zavazujeme se, Ze dojde-li k jakékoliv podstatné zméné, budeme poskytovatele zdravotnich
sluzeb neprodlené pisemné informovat.

ProhlaSujeme, Ze jsme byli seznameni s cenou vySetfeni a pokud nejde o vykon hrazeny z vefejného zdravotniho
pojisténi, zavazujeme se ji poskytovateli zdravotnich sluzeb na zakladé dariového dokladu fadné a v&as uhradit.
Jméno partnera:

Rodné &islo:

ID:

Adresa:

Email:

Tel:

Jméno partnera:

Rodné &islo:
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7) Prohlaseni lékare:

Prohlasuji, Ze jsem pacientce a jejimu partnerovi jasné a srozumitelné vysvétlil/a obsah tohoto pou&eni, zejména

jsem je seznamil/a s jejich zdravotnim stavem, planovanym vysetfenim, IéCebnym postupem, naslednymi omezenimi
a riziky s vykonem spojenymi.

Pacientka a jeji partner byli nad ramec vySe uvedeného pouceni i o rizicich a moznych komplikacich spojenych s PGT
a s umélym oplodnénim s ohledem na jejich zdravotni stav. Tomuto pouceni porozuméli a méli moznost klast lékafri
poskytujicimu pouceni dotazy, které jim byly srozumitelné zodpovézeny.

V e Lo 0 =
Jméno a podpis Iékare
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