€9 Genomed

Wypetnia laboratorium

FORMACIJE O PACJIENTCE (Wypetnia rodzic/opiekun prawny Badanego)

Imie i Nazwisko

Badanego: PESEL

Przedstawiciel ustawowy
(imig i nazwisko): Data urodzenia

Adres miejsca zamieszkania
Badanego/przedstawiciela Ptec: zenska meska
ustawowego:

e-mail kontaktowy Telefon
(do przestania wyniku o TAK)) eleto

OPIS BADANIA

Test INFANO jest genetycznym badaniem profilaktycznym w zakresie chordb wieku dzieciecego uwarunkowanych genetycznie. Celem
badania jest identyfikacja choroby przed wystgpieniem jej objawdw klinicznych, co umozliwi rozpoczecie leczenia przed zajsciem
nieodwracalnych zmian i uszko- dzen oraz zapobieganie powaznym powiktaniom, wynikajgcym z poznej diagnozy. Wybor chorob i gendw
objetych analizg zostat przeprowadzony na podstawie wiedzy dotyczacej podioza genetycznego choréb, zawartej w aktualnych
rekomendacjach, bazach danych i danych literaturowych o dobrze udokumentowanym znaczeniu diagnostycznym i znacznym potencjale w
zakresie profilaktyki i/lub leczenia.

Zostatem/-am poinformowany/-a, ze na podstawie analizy danych genetycznych mojego dziecka zostanie przygotowany raport
diagnostyczny, ktory bedzie sie sktada¢ z:
Wyniku analizy w kierunku wystepowania genotypow chorobotworczych w zakresie 72 choréb objetych badaniem INFANO, w oparciu
gtéwnie o dane uzyskane za pomocg sekwencjonowania nowej generacji (NGS), ale takze z wykorzystaniem dodatkowej, niezbednej
metodyki, jak w przypadku rdzeniowego zaniku miesni. Wynik obejmie 15 grup chordb o niepetnej penetracji objawow, ktére zostaty
wybrane i bedg raportowane zgodnie z wytycznymi American College of Medical Genetics and Genomics ACMG SF v2.0 (Kalia i wsp.,
Genet Med. 2017), gdyz mogg mie¢ bezposrednie znaczenie dla aktualnego zdrowia i zycia mojego dziecka.

Opcjonalnego wyniku przeprowadzonej analizy MLPA dla 2 chordb nieobjetych analizg NGS, ale spetniajgcych zatozenia profilaktyczne
badania INFANO. Ta analiza zostanie wykonana, jesli zgodze sie na to dodatkowo w niniejszym formularzu i poniose dodatkowy koszt.

Petna informacja o zakresie badania INFANO znajduje sie na stronie badania infanotest.pl

Przyjmuje do wiadomosci, ze:
1. Raport diagnostyczny bedzie zawierat informacje o stwierdzonych w badaniu genotypach chorobotwérczych, to jest:

stwierdzeniu dwu patogennych lub prawdopodobnie patogennych wariantéw w tym samym genie dla choroby uwarunkowanej recesywnie;
stwierdzeniu wariantu patogennego lub prawdopodobnie patogennego w genie odpowiedzialnym za chorobe uwarunkowana dominujgco.

2. Raport nie bedzie zawierat informacji o wariantach genetycznych o niepewnym znaczeniu klinicznym ani o wariantach, ktoérych nosicielstwo jest
bezobjawowe.

3. Choroby z listy ACMG SF v.2.0 sg powazne, ale nieprawidtowy wynik badania genetycznego nie jest jednoznaczny z pewnoscig zachorowania.
Rozwazytem/-am obcigzenie zwigzane z uzyskaniem tej informacji o swoim dziecku.

4, Po uzyskaniu prawidlowego wyniku badania, w przypadku podejrzenia klinicznego ktérejkolwiek z choréb nim objetych lub wystagpienia
dodatkowych objawéw, moge zwrdci¢ sie do NZOZ Genomed o poszerzenie analizy i interpretacji danych uzyskanych w badaniu. Wymagane
bedzie skierowanie lekarskie z podaniem wskazan do poszerzenie analizy poza cel profilaktyczny badania INFANO.

5. Badanie INFANO nie jest przeznaczone dla dzieci, u ktérych na podstawie objawéw podejrzewana jest konkretna choroba genetyczna lub zespét
chromosomowy - w takich sytuacja wtasciwszy bedzie wybor celowanego badania diagnostycznego.

6. Laboratorium moze zasugerowa¢ wykonanie poréwnawczego badania genetycznego biologicznych rodzicéw, a w niektérych przypadkach takze
rodzenstwa Badane- go, w celu prawidtowej interpretacji wyniku.

7. Jesli aktualnie pobrany materiat biologiczny nie spetni kryteriéw jakosci, do wykonania badania moze by¢ potrzebne ponowne pobranie lub
pobranie innego typu materiatu.

8. Raport koncowy badania stanowi wynik badania diagnostycznego zgodnie z ustawg o diagnostyce laboratoryjnej. Raport zostanie wydany w
ciggu maksymalnie 6 tygodni od daty przyjecia probki przez laboratorium NZOZ Genomed, a informacja o wyniku nieprawidtowym
(pozytywnym/dodatnim) bedzie przekazana niezwtocznie, nawet przed przygotowaniem petnego raportu diagnostycznego.

WYBOR OPCJI DODATKOWEJ (wymaga poniesienia dodatkowego kosztu, nieuwzglednionego w cenie badania INFANO)

[CJW ramach INFANO prosze o dodatkowe wykonanie, metodg MLPA, diagnostycznej analizy w kierunku dystrofii miesniowej
Duchenne’a/Beckera i wrodzonego przerostu kory nadnerczy
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INFORMACJE i OSWIADCZENIA DODATKOWE

1 Przyjmuje do wiadomosci, ze z uzyciem sekwencjonowania nastepnej generacji (NGS) zostanie przeprowadzony odczyt sekwencji
regionéw kodujgcych (eksonéw) wybranych 118 gendéw wraz z regionami styku intron/ekson (w zakresie +/-20 nukleotydéw od eksonu) oraz
wybranych wariantéw o dobrze udokumentowanym znaczeniu klinicznym, zlokalizowanych w regionach niekodujgcych tych genéw. W
przypadku stwierdzenia w NGS obecnosci genotypow chorobotwérczych w genach objetych analizg, obecno$¢ wariantéw patogennych i
prawdopodobnie patogennych zostanie zweryfikowana przy uzyciu metody referencyjnej (sekwencjonowania metodg Sangera).

2. Przyjmuje do wiadomosci, ze sekwencjonowanie nie umozliwia skutecznej identyfikacji rozlegtych delecji, duplikacji i rearanzacji w
obrebie genow. Takie defekty réwniez mogg by¢ przyczyng choréb genetycznych. W ramach INFANO, dla genéw odpowiedzialnych za
rdzeniowy zanik miesni, dystrofie Duchenne’a/Beckera i wrodzony przerost kory nadnerczy, badanie genetyczne wykonywane jest metodg
MLPA.

3. Rozumiem, Ze prawidtowa interpretacja wyniku badania genetycznego wymaga informacji o rzeczywistym pokrewienstwie w rodzinie.

4. Wyrazam zgode, aby wyniki badan oraz pozostaty po badaniu diagnostycznym materiat biologiczny zostaty anonimowo wykorzystane do
celow badan naukowych, opracowania testéw diagnostycznych, analiz statystycznych i publikacji naukowych.

5. Wyrazam zgode, aby materiat genetyczny Badanego, po zakonczeniu badania pozostat w zasobach NZOZ Genomed.

6. Oswiadczam, iz zostatam/em poinformowana/ny, ze w kazdym czasie moge cofng¢ zgode wyrazong w pkt 4 i 5 powyzej oraz zazgdac
usuniecia tych danych od dnia doreczenia NZOZ Genomed stosownego oswiadczenia.

7. Uzyskatem/tam od lekarza zlecajgcego badanie informacje o istocie i znaczeniu diagnostycznym planowanego badania (zgodnie z art.9
ust. 2 ustawy z dnia 6 listopada 2008 o prawach pacjenta i Rzeczniku Praw Pacjenta).

[J Oswiadczam, ze korzystajgc z mojego prawa — wynikajgcego z art. 9 ust. 4 ww. ustawy — Swiadomie zrezygnowatem/am, przed
wyrazeniem zgody na powyzsze badanie, z uzyskania od lekarza informaciji, o ktérej mowa w art. 9 ust. 2 wspomnianej powyzej ustawy, w
zakresie znaczenia diagnostycznego planowanego badania genetycznego oraz istoty choroby, ktorej wykryciu badanie to moze stuzyc.

Migjscowosc i data Podpis rodzica / przedstawiciela ustawowego

INFORMACIE O JEDNOSTCE KIERUJACEJ (MIEJSCE PRZEStANIA WYNIKU)

Nazwa jednostki

Adres:

INFORMACIJE ISTOTNE KLINICZNIE (wypetnia lekarz kierujgcy/placéwka kierujgca)

Czy Badany miat dodatni wynik przesiewu noworodkowego?
Jesli TAK, to w kierunku jakiej choroby i jaki byt wynik badania (zataczy¢): |:| TAK

Czy Badany miat juz wykonywany test genetyczny?
Jesli TAK, to w kierunku jakiej choroby i jaki byt wynik badania (zataczy¢): |:| TAK |:| NIE

Czy w rodzinie Badanego wystgpita choroba genetyczna?
D TAK D NIE

Jesli TAK, prosze wymienic¢ jednostki chorobowe oraz stopien pokrewiernstwa w stosunku do Badanego:

Czy u Badanego kiedykolwiek byt wykonany przeszczep szpiku? D
*przeszczep szpiku stanowi przeciwwskazanie do wykonywania badan genetycznych z krwi i $liny TAK |:| NIE
Czy u Badanego w ciggu ostatnich 3 miesiecy byta wykonana transfuzja krwi? DTAK D NIE

* badanie genetyczne mozna wykonac po okresie 3 miesiecy od daty transfuzji, w przeciwnym razie istnieje
ryzyko otrzymania btednego wyniku diagnostycznego.

Inne istotne dane kliniczne:

Podpis i pieczatka Osoba pobierajgca
lekarza kierujgcego probke

Data i godzina

Miejscowos¢ i data :
pobrania

MATERIAL DO BADANIA (prosze zaznaczy¢ wiasciwe)

0O wymaz z jamy ustnej o $lina 0 krew pepowinowa 0 krew zylna OINNE coceeeerieee e
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