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Informacje dla Pacjenta 
Pobrany materiał biologiczny zostanie użyty w celu izolacji DNA oraz wykorzystany do wykonania określonych badań molekularnych. Jeżeli Pacjent wyraża zgodę na bankowanie materiału genetycznego, wyizolowany DNA po zakończeniu diagnostyki będzie przechowywany w odpowiednich warunkach, dzięki czemu w każdym momencie możliwe jest wykonanie dodatkowych badań przez Pacjenta. Mimo przestrzegania prawidłowych procedur postępowania z materiałem genetycznym istnieje ryzyko naturalnej degradacji DNA, w tym przypadku może wystąpić potrzeba ponownego pobrania od Pacjenta materiału do badań. W niektórych sytuacjach wynik badania molekularnego może być nieinformacyjny/niejednoznaczny. W takim przypadku wynik badania nie zostanie wydany.
Panel wykonywanych badań (cel i znaczenie diagnostyczne wyników): 
1. Poszukiwanie obecności DNA Toxoplasma gondii w materiale biologicznym techniką PCR. 
Badanie charakteryzuje się wysoką swoistością. Jest znacznie bardziej jednoznaczne niż badania prowadzone za pomocą testów immunologicznych. Brak wyników fałszywie pozytywnych. Badanie metodą PCR pozwala na potwierdzenie zakażenia Toxoplasma gondii poprzez wykrycie DNA pasożyta w materiale biologicznym. Toksoplazmoza to choroba powstająca w wyniku zakażenia pasożytem Toxoplasma gondii. Jest to pierwotniak, pasożyt wewnątrzkomórkowy, występujący u człowieka i wielu gatunków zwierząt. Do zakażenia pasożytem dochodzi najczęściej poprzez pożywienie, przez przekazanie jednej z form pierwotniaka – wewnątrzmacicznie od matki do płodu, oraz w wyniku kontaktu z krwią osoby zakażonej lub materiałem zakaźnym. Poważnym problemem klinicznym są bezobjawowe zakażenia pierwotne u kobiet w ciąży (pierwsze zakażenie następujące w trakcie ciąży) lub w okresie okołokoncepcyjnym, które mogą być przyczyną toksoplazmozy wrodzonej u dziecka. Wczesne rozpoznanie i rozpoczęcie szybkiego leczenia toksoplazmozy wrodzonej zapobiegają późnym powikłaniom choroby. Materiał do badania: krew.
2. Ocena statusu genu KRAS w eksonach 12 i 13 w raku jelita grubego 
Badanie polega na identyfikacji nosicielstwa mutacji predysponujących do rozwoju raka jelita grubego u osób ze zwiększoną predyspozycją, z wykorzystaniem metod genetycznych. Wykonanie badań umożliwia wczesną diagnozę i wdrożenie odpowiedniej profilaktyki. Identyfikacja mutacji u osób chorych umożliwia podjęcie decyzji o radykalności stosowanych zabiegów chirurgicznych oraz o wprowadzeniu odpowiedniego postępowania terapeutycznego. Określenie statusu genu KRAS w leczeniu zaawansowanego raka jelita grubego jest konieczne przed przystąpieniem do terapii celowanej opartej na hamowaniu namnażania komórek poprzez inhibitory EGFR. W przypadku występowania mutacji genu KRAS terapia jest nieskuteczna. Test pozwala na analizę mutacji w kodonach 12 i 13 genu KRAS, które stanowią około 90% mutacji w tym genie. Materiał do badania: krew, tkanka guza.
3. Diagnostyka boreliozy – ocena kleszcza 
Kleszcze są nosicielami patogenów wywołujących choroby takie jak: borelioza, babeszjoza, bartonelloza. W Polsce rocznie odnotowuje się około 3500 przypadków zachorowań na boreliozę. Wczesna diagnostyka daje największą szansę na szybkie rozpoczęcie leczenia i uniknięcia uciążliwych powikłań. Nieswoiste objawy, a niekiedy bezobjawowy przebieg zakażenia sprawiają trudności diagnostyczne klasycznymi badaniami laboratoryjnymi. Test ma na celu zbadanie kleszcza metodą PCR pozwalając na wykrycie materiału genetycznego patogenu, którego kleszcz mógł być nosicielem. Test opiera się na wykryciu obecności genomowego DNA chorobotwórczych gatunków bakterii z rodzaju Borrelia, wywołujących boreliozę, m.in.: B. burgdorferi sensu stricto, B. Garinii i B. afzelii. Są to bakterie, które najczęściej wywołują boreliozę w Polsce, a łącznie noszą nazwę Borrelia burgdorferi sensu lato. Badanie pozwala na potwierdzenie obecności bakterii w organizmie kleszcza. Ma to istotne znaczenie dla podjęcia decyzji o wdrożeniu leczenia. Szybkie rozpoczęcie leczenia, w efekcie wczesnej diagnostyki, może zapobiec rozwojowi choroby i niebezpiecznym powikłaniom. Materiał do badania: kleszcz. 
4. Badania w kierunku mutacji genów związanych ze zwiększeniem ryzyka zachorowania na chorobę zakrzepowo-zatorową - czynnik V Leiden i mutacja G20210A genu protrombiny 
Wskutek mutacji Leiden jak i mutacji genu protrombiny dochodzi do podwyższenia poziomu trombiny we krwi. Prowadzi to do wzrostu ryzyka chorób między innymi: zakrzepicy żylnej, zakrzepicy tętniczej, zawału serca, udaru mózgu jak i powikłań u ciężarnych (nawracających poronień i patologii ciąży). Oznaczenie czynnika V Leiden i mutacji G20210A genu protrombiny zaleca się w celu oceny ryzyka wystąpienia zakrzepicy lub jej nawrotów, oraz poszukując przyczyn tej choroby oraz w poszukiwaniu przyczyn nieprawidłowości w przebiegu ciąży. Jednoczesna obecność dwóch powyższych mutacji zwiększa wielokrotnie ryzyko chorób zakrzepowo-zatorowych. Materiał do badania: krew

Transfuzja krwi lub przeszczep szpiku kostnego są zabiegami mającymi duży wpływ na uzyskanie diagnostycznie prawidłowego wyniku badania molekularnego. Informacja o przebytej transfuzji, bądź przeszczepie szpiku przez Pacjenta jest niezbędna do wykonania badania i interpretacji uzyskanych wyników. Brak lub zatajenie tej informacji może skutkować uzyskaniem nieprawidłowego wyniku badania. Badanie molekularne można wykonać po okresie, co najmniej 3 miesięcy od wykonanej u Pacjenta transfuzji krwi, aby wyeliminować uzyskanie błędnego wyniku. Przeszczep szpiku stanowi przeciwwskazanie do wykonania badań molekularnych. 
Uzyskane wyniki z przeprowadzonych badań zostaną przekazane w zależności od wyrażonej woli Pacjenta w Deklaracji Świadomej Zgody na badania molekularne. Każdy uzyskany wynik powinien być skonsultowany z lekarzem celem prawidłowej interpretacji wyniku i na jej podstawie porady specjalistycznej i możliwości wdrożenia odpowiednich działań profilaktycznych / zapobiegawczych bądź terapeutycznych. 
Uzyskany podczas izolacji materiał DNA może zostać wykorzystany do celów naukowych, z zachowaniem anonimowości danych osobowych i danych badawczych Pacjenta, od którego pochodzi materiał w zależności od wyrażonej woli Pacjenta w Deklaracji Świadomej Zgody na badania molekularne. 
Wyrażona zgoda przez Pacjenta pod postacią wypełnionej Deklaracji Świadomej Zgody na badania molekularne może być w dowolnym momencie wycofana poprzez złożenie pisemnego oświadczenia. 
Istnieje konieczność przetwarzania danych osobowych Pacjenta przez Pracownię Diagnostyki Molekularnej i Farmakogenomiki Zakładu Biochemii Farmaceutycznej i Diagnostyki Laboratoryjnej do celów związanych z wykonywaniem diagnostyki laboratoryjnej zgodnie z przepisami Parlamentu Europejskiego i Rady (UE) 2016/679 z dnia 27 kwietnia 2016r. w sprawie ochrony osób fizycznych w związku z przetwarzaniem danych oraz uchylenia dyrektywy 95/46/WE. Administratorem wyżej wymienionych danych osobowych jest Uniwersytet Medyczny w Łodzi. Pacjent ma prawo dostępu do powierzonych danych osobowych i ich poprawiania. Pacjent wyraża zgodę na przetwarzanie jego danych osobowych poprzez wypełnienie odpowiedniej rubryki w Deklaracji Świadomej Zgody na badania molekularne. 
	
W przypadku, gdy badanie dotyczy osoby niepełnoletniej, która w czasie między pobraniem materiału a datą wydania wyniku ukończy 18 rok życia, zanim zostanie wydany wynik konieczne będzie podpisanie przez nią dodatkowego formularza: Deklaracja Świadomej Zgody na wykonanie badania molekularnego.  







