PodoNet
Registr a klinicka studie genetického rizika u
déti s kortikorezistentnim nefrotickym syndromem

Informace pro rodice

Drazi rodice,

VasSe dité je postizeno kortikorezistentnim nefrotickym syndromem. Jak jisté jiz vite,
zhorSena filtracni schopnost ledvin zplsobila masivni ztraty krevni bilkoviny do modci.
Nefroticky syndrom muize vyvolat celou fadu pfiznakl, v€etné zadrzovani vody ve tkanich
(otoky), zvySeni cholesterolu a ostatnich lipidad v krvi, zvySenou vnimavost k infekci a
zvy8ené riziko vzniku krevnich srazenin v cévach (trombdza). Pfi dlouhotrvajicim
onemocnéni mize dojit i ke snizeni filtracni schopnosti ledvin a nahromadéni dusikatych
latek v krvi.

Naprosta vétSina pfipadd nefrotického syndromu je zplsobena pfechodnou poruchou
imunitniho systému. Vétsina déti odpovida na léCbu kortikoidy (Prednisonem), ktery ovliviiuje
imunitni systém ditéte. Pokud je onemocnéni citlivé na kortikoidy, bilkovina z moci kompletné
vymizi a funkce ledvin zlstava normalni. Bohuzel 1 z 8 déti s nefrotickym syndromem na
tuto Ié8bu neodpovida a nazyvame ho kortikorezistentni. Casto v t&chto pfipadech maze byt
proteinurie eliminovana nebo alespon sniZena jinymi vice u¢innymi imunosupresivnimi léky.

Ve vétsiné pfipadu je vyvolavajici pfi€ina nefrotického syndromu stale neznama. V posledni
dobé byly nalezeny genetické abnormality vyvolavajici kortikorezistentni nefroticky syndrom,
jak u déti samotnych, tak i u jinych ¢lend rodin. Genetické formy tohoto onemocnéni vétsinou
neodpovidaji na zadnou imunosupresivni lécbu. V téchto pfipadech se pouZivaji jiné léky,
které maji alespon snizit ztraty bilkoviny do moci a stabilizovat funkci ledvin.

Kortikorezistentni nefroticky syndrom je vzacné onemocnéni. Proto jsou znalosti o pfi€inach
tohoto onemocnéni a jeho 1éEbé velmi omezené. Ve spolupraci mnoha Evropskych détskych
nefrologickych center planujeme zalozZeni registru téchto pacientd. Ddvodem je sbér dat o
optimalizovat |ékafskou péci a kvalitu ZzZivota vaSeho ditéte a ostatnich déti
s kortikorezistentnim nefrotickym syndromem. K tomu cili povede zjisténi, ktery zpUsob [éCby
je nejuc€innéjsi a bylo zabranéno tomu, aby déti nebyly 1é€eny zbytecné neucinnymi léky.

Co presné bude vySetiovano?

Ugast v Podonet Registru je dobrovolna. Jestlize se Vase dité zuéastni PodoNet studie,
bude pfi pravidelné navstévé vasSeho nefrologa sepsana podrobna anamnéza, ktera bude
obsahovat Udaje o zacatku a prib&hu onemocnéni, dosavadni 1é¢bé (pouzitych Iécich) a
vyskytu onemocnéni ledvin v rodiné. Tyto klinické informace spolu s nékolika vysledky
laboratornich vySetieni (test funkce ledvin, obsah celkové bilkoviny v krvi a moci) budou
vlozeny do internetové databaze (PodoNet registru).



Trvani studie je planovano na 3 roky. Kazdych 12 mésicl bude odebran vzorek krve (5 ml) a
vzorek moci (20 ml) v prdb&hu pravidelné navstévy vasSeho lékafe. Pro jednorazové
vySetfeni genetického rizika bude tfeba odebrat dalSi krevni vzorek (5 —10 ml). V celém
genomu budou vySetfeny bézné genetické odchylky, které mohou byt spojeny se vznikem
kortikorezistentniho nefrotického syndromu. Také bychom radi patrali po vzacnych
genetickych odchylkach (mutacich) potencialné dulezitych pro VaSe dité a Va$i rodinu,
samoziejmé, pokud s tim budete souhlasit a pokud toto vySetfeni jizZ nebylo provedeno dfive.
V pfipadé nalezu vyznamné mutace, bychom také radi vysetfili vzorky Vasi krve, jako rodicu,
v pfipadé, Ze s tim budete souhlasit. Velmi pravdépodobné& budeme moci rozliSit mezi novou
mutaci u vaSeho ditéte a mutaci pfedanou nékterym z rodicl. Ziskané vzorky krve a moci
budou pouzity jen v Podonet Studii a budou centralné uskladnény a analyzovéany pouze
v Heidelbergu.

Jak bude zaru¢ena ochrana osobnich dat?

Pro kazdé dité zafazené do studie bude vytvofen specialni kéd a vSechna data sbirana
v prubéhu studie budou oznacovana pouze timto kdédem. Nebudou tedy zaznamenana
zadna jména pacientu. Ziskana data budou ulozena v bezpetné internetové databazi
(PodoNet registr). Jenom vas I|ékaf bude mit pfistup k datim jednotlivych pacientu.
Pochopitelné jen k pacientim zafazenym timto nefrologickym stfediskem. Vzorky krve, moci
a DNA budou oznaceny pouze kédem pacienta, ktery bude vygenerovan databazi a proto
Zadny laboratorni pracovnik nebude mit mozZnost zjistit jméno ditéte.

Lékafské tajemstvi a vSechny narodni pfedpisy a zakony na ochranu osobnich udaju budou
respektovany.

Svuj souhlas s u€asti Vaseho ditéte ve studii muZete kdykoliv bez udani divodu odvolat.
Toto VaSe rozhodnuti nebude mit zadny negativni vliv na dalSi 1é€bu Vaseho ditéte. Na Vasi
Zadost mohou byt vSechna ziskana data ve studii vymazana a vSechny vzorky znieny,
pokud to neni v rozporu se zavaznymi pfedpisy a zakony.

Velmi bychom ocenili V48 souhlas s ucasti Vadeho ditéte v této studii.

Jméno hlavniho vySetfujiciho
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Registr a klinicka studie genetického rizika u
déti s kortirezistetnim nefrotickym syndrémem

Informovany souhlas

Souhlasim s tim abych ja/moje dité ... se zucastnilo v PodoNet studii.
Byl jsem dostate¢né informovan o cilech, obsahu a divodech vzniku registru i studie patrajici
po genetickém riziku vzniku kortikorezistentniho nefrotického syndromu. Dostal jsem dopis
s podrobnymi informacemi o studii, pfeCetl jsem ho pozorné a mél jsem pfilezitost se zeptat
na vSechny podrobnosti pfi osobnim rozhovoru s Dr............ooiiiii.

Jsem si védom, Ze ja/moje dité maze studii kdykoli ukoncit bez udani divodd a bez nasledku
na dalSi Iékafskou péci. Souhlasim s planovanym vyzkumem vzacnych genetickych poruch,
které mohou zpUsobit nebo se spolupodilet na vzniku kortikorezistentniho nefrotického
syndromu. Dostal jsem dostate¢né informace o vyznamu a nasledcich abnormalnich nalezd
pfi genetickém vySetfeni.

Byl jsem informovan a souhlasim stim, ze vSechna osobni data, vzorky krve a modéi z
prubéhu PodoNet studie budou ulozena a skladovana pouze pod kédem a nebude nikdy
pouzito jméno pacienta. Pochopil jsem, ze ftfeti strana nebude mit pfistup k datum
shromazdénym ve studii.

0 V pfipadé zruSeni souhlasu ucasti mého ditéte ve studii chci, aby vSechna data byla
vymazana.

0 V pfipadé prikazu genetické odchylky pusobici kortikorezistentni nefroticky syndrom u
mého ditéte, souhlasim s tim, ze maj krevni vzorek bude vySetien z ddvodu upfesnéni
specifické genetické odchylky prokazané u meého ditéte.

Misto, Datum Jméno a podpis Iékafe



