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ODBORNE USMERNENIE PRE SPOLUPRACUJUCICH LEKAROV

V Bratislave, 01.12.2025

Sekundarne a ndhodné nalezy z NGS analyzy

K datumu 01.12.2025 je v ramci laboratérii Unilabs v platnosti nova ziadanka o genetické vysSetrenie tykajlca
sa zriedkavych ochoreni. V pripade NGS analyzy ma aktudlne lekdr moznost oznacit, ¢i si zeld, aby boli v
pripade pritomnosti reportované aj sekundarne a/alebo ndhodné nalezy.

Nasledujuce informdcie objasriuju, ¢o tieto kategdrie predstavuju a aké vysledky mozno v sprave o¢akavat.

1.  Sekundarne ndlezy

Charakterlst|ka
|de o aktivne vyhladavane genetické varianty, ktoré nesuvisia s pévodnou klinickou indikaciou testovania,
ale maju jasny klinicky vyznam.
Vyhladdvanie sa vykondva cielavedome v génoch zo Standardizovaného zoznamu ACMG SF (American
College of Medical Genetics and Genomics, Secondary Findings).

Typ reportovanych variantov:
Reportuju sa iba patogénne a pravdepodobne patogénne varianty.
Varianty s nejasnym klinickym vyznamom sa ako sekundarne nalezy nereportuju.

Zoznam génov:
Zoznam ACMG SF sa pravidelne aktualizuje.
V roku 2025 (v3.3) obsahuje 84 génov, rozdelenych do 4 skupin (PMID: 40568962):
1. Nadorové syndromy — 28 génov
2. Vrodené poruchy metabolizmu — 5 génov
3. Kardiovaskularne ochorenia — 41 génov
4. Ostatné dedi¢né syndréomy — 10 génov

Podmlenky reportovania:
Sekundarne nélezy su hlasené iba v pripade, Ze pacient vopred vyjadril mformovany suhlas.
U detskych pacientov sa reportuju len tie sekundarne nalezy, ktoré maju bezprostredny prinos pre zdravie
dietata v detstve alebo dospievani.
Vo vysledkovej sprave su relevantné varianty spadajuce do kategorie sekundarnych nalezov reportované
v samostatnej asti, oznacenej ako SEKUNDARNE NALEZY.

Mozny prinos pre pacienta:
Umoznuje predchadzat zdvaznym ochoreniam, zaviest preventivne opatrenia alebo upravit manazment
pacienta.

Ako bude v sprave uvedeny identifikovany sekundarny nalez:

,V ramci analyzy bol detegovany sekundarny nalez podla odporu¢ani ACMG s potencialnym klinickym
vyznamom, ktory si vyzaduje dalSie lekarske zhodnotenie.”

Ak sekundarny nalez nie je identifikovany, v sprave bude uvedené:

,V ramci analyzy nebol detegovany Ziadny sekundarny nalez podla odporuc¢ani ACMG s potencialnym klinickym
vyznamom.”
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2. Nahodné nalezy

Charakteristika:
Ide o neplanovane identifikované genetické varianty, ktoré nie su cielom testovania a nesuvisia s klinickou
indikaciou, ale mézu mat klinicky vyznam.
Na rozdiel od sekundarnych nélezov nie su viazané na konkrétny zoznam génov.
|dentifikacia nie je vysledkom aktivneho vyhladavania.

Typ reportovanych variantov:
Reportuju sa iba patogenne a pravdepodobne patogénne varianty.
Varianty s nejasnym klinickym vyznamom sa ako ndhodné nalezy nereportuju.
Nahodné nalezy typu prenasacstva nebudU reportované - s vynimkou zvySeného rizika vyskytu
asociovaného ochorenia v rodine vyplyvajuceho zo zndmej konsangvinity, pripadne pri ich relevancii vo
vztahu k rodinnej anamnéze pacienta a tiez s vynimkou Zien, ktoré su prendSackami pre X-viazané
recesivne ochorenie.

Podmienky reportovania:
Odportc¢a sa, aby bol pacient pred testovanim informovany a mohol sa rozhodnut, ¢i si zeld byt o
nahodnych nalezoch oboznameny.
Vo vysledkovej sprave su relevantné varianty spadajuce do kategodrie nahodnych nélezov reportované v
samostatnej ¢asti, oznacenej ako NAHODNE NALEZY.

Mozny prinos pre pacienta:
Nahodné nélezy mozu mat pozitivny prinos (napr. umoznit véasnu prevenciu alebo lie¢bu), ale aj negativny
dopad (napr. zbytoény stres, neistota alebo nadmerné vysetrenia). Preto je dbleZité mat zavedeny jasny
proces informovaného suhlasu, ktory pacientovi umozni rozhodnut sa, i si zeld byt informovany o
nahodnych nélezoch, a zarover zabezpecdit genetické poradenstvo pred a po testovani.

Ako bude v sprave uvedeny identifikovany nahodny nalez:

,V ramci analyzy bol detegovany nahodny nalez s potencidlnym klinickym vyznamom, ktory si vyzaduje dalSie
lekarske zhodnotenie.”

Ak nahodny nalez nie je identifikovany, v sprave bude uvedené:

,V ramci analyzy nebol detegovany ziadny nahodny ndlez s potencialnym klinickym vyznamom.”




