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Ponizsza zgoda powinna byc¢ przed podpisaniem omodéwiona z lekarzem prowadzacym lub specjalista w zakresie genetyki

Egzemplarz dla Pacjentki

Placowka kierujaca Kod kreskowy

Wprowadzenie do Testu Prenatalnego SANCO

Czym jest Test Prenatalny SANCO?

Test Prenatalny SANCO jest genetycznym badaniem przesiewowym dla kobiet w cigzy. Test okresla bardzo doktadnie ryzyko trisomii
i innych, wybranych zaburzen chromosomowych u ptodu. Badanie jest bezpieczne dla matki i dziecka oraz bardzo czute, wykrywa
ponad 99% przypadkdw najczestszych trisomii chromosomoéw. Badanie nie zastepuje diagnostyki inwazyjnej (amniopunkcji), ale w
wiekszosci przypadkéw pozwala jej unikngé. Test SANCO mozna wykonaé po ukonczeniu 10. tygodnia cigzy.

Jak dziata Test SANCO?

W czasie cigzy ptodowy DNA, pochodzacy gtéwnie z komdrek tozyska, krazy we krwi matki. Ten materiat jest zwykle reprezentatywny
dla genomu ptodu i moze stuzy¢ do ocenienia ryzyka zaburzen chromosomowych. Zasada dziatania Testu SANCO opiera sie na
pobraniu 10 ml krwi ciezarnej i analizie znajdujgcego sie w niej DNA tozyskowego.

Test SANCO jest badaniem przesiewowym

Czutosé, swoistosc i doktadnosé Testu SANCO sg bardzo wysokie. Test SANCO jest jednak badaniem przesiewowym. Znaczy to, ze nie
wszystkie przypadki choroby u ptodu bedg wykryte w badaniu, a jezeli Test SANCO wykaze wysokie ryzyko choroby, w celu
postawienia ostatecznej diagnozy wymagane bedzie przeprowadzenie badania inwazyjnego (preferencyjnie amniopunkcji).

Co moze by¢ ocenione w Tescie SANCO?

Nieinwazyjne prenatalne badania genetyczne, do ktérych nalezy Test SANCO, wykonuje sie w celu wykluczenia obecnosci
najczestszych trisomii (dodatkowych kopii chromosoméw 21, 18 i 13). Testy SANCO i SANCO plus sg badaniami o szerokim zakresie,
catogenomowym, to znaczy, ze mogg by¢ w nich ocenione wszystkie chromosomy i ich rézne wybrane nieprawidtowosci.

Czutosé testu

Choroba Opis
SANCO* SANCO plus**

Dodatkowa, trzecia kopia chromosomu 21 powoduje zesp6t Downa, ktéry jest najczestszg przyczyna

Trisomia 21 nlepefno'sprz?wnosg .|ntele.ktua|ne.3], uw?r'unkoyva.nej genetycznie; w przeblegu zespotu Down.a 599,9% 599,9%
obserwuje sie takze inne nieprawidtowosci, takie jak wady serca, wady stuchu i wzroku, zaburzenia
odpornosci i zaburzenia funkcjonowania uktadu pokarmowego.
Dodatkowa kopia chromosomu 18 powoduje zespét Edwardsa, a trisomia chromosomu 13 - zespét

Trisomie 18 13 Patau. Najczesciej w przypadku wystgpienia ktéregos z tych zespotéw dochodzi do poronienia lub T18: >99,9% T18:97,4%
martwego urodzenia. Wiekszos¢ dzieci urodzonych nie przezywa pierwszego roku zycia ze wzgledu T13:>99,9% T13:87,5%
na mnogie wady wrodzone. Dzieci, ktére zyjg dtuzej niz rok, majg powazne problemy rozwojowe.
Badanie okresla ryzyko nieprawidtowej liczby chromosomdéw ptci (XXX, XXY, XYY i monosomia X).

Aneuploidia Choroby te nie wigzg sie z tak powaznymi objawami klinicznymi jak trisomie autosoméw. W wiekszosci . .

. . . . - s . . . . monosomia X monosomia X
chromosomoéw przypadkéw nie groza poronieniem (wyjgtkiem jest zespo6t Turnera, tj. monosomia X), a urodzone 90.5% 95%
ptci dzieci sg sprawne fizycznie i intelektualnie. Moga one wymagac opieki endokrynologa i innych 27 °

specjalistdbw a w wieku dorostym zagrozone sg nieptodnoscia.
Pteé Okreslana jako meska / zeriska 99,9% 99%
Zmiana liczby (aneuploidia) chromosoméw nr 1-12, 14, 15-17, 19, 20, 22 to zaburzenie na tyle
Rzadkie powazne, ze jego obecnos¢ u ptodu powoduje poronienie cigzy w pierwszym trymestrze. Jezeli wiec
" taka choroba zostanie wykryta w SANCO, zwykle jest ograniczona do tozyska, ale moze wigzac sie z
aneuploidie - - o . S ; . . 96,4% brak danych
; mozaikowatoscig u ptodu, zaburzeniami w przebiegu cigzy i rozwoju dziecka oraz podwyzszonym
autosomow ryzykiem poronienia. Czasem przyczyng wyniku dodatniego okazuje sie choroba nowotworowa
ciezarnej.
Zespoty delecji Takie duze btedy genetyczne (7 miliondw liter wielkosci) wystepuja przypadkowo i bardzo rzadko, ale,
i duplikacji ze wzgledu na rozmiar uszkodzenia, zawsze majg powazne konsekwencje kliniczne. Lokalizacja,
>7Mbz rozmiar i typ uszkodzenia (delecja czy duplikacja) warunkuje wystepowanie i nasilenie réznych 74,1%
=/Vp objawéw Kklinicznych, do ktdérych najczesciej naleza: niepetnosprawnos¢ intelektualna, opdzniony
SANCO rozwdj psychoruchowy, a czasami takze wady wrodzone.
Delecje 22q11, 1p36, 5p, 4p16.3, 15q11.2 sg chorobami wystepujacymi rzadko, najczestszy z nich jest
Zespoty zespot DiGeorge’a (delecja 2211 — 1:4000). Choroby te zwykle maja powazne konsekwencje
delecyjne kliniczne. Przyczyng problemow jest ubytek jednej z 2 kopii odpowiedniego fragmentu chromosomu i brak danvch
I znajdujacych sie tam waznych gendw. Lokalizacja irozmiar delecji warunkujg wystepowanie oraz Y
SANCO plus nasilenie réznych objawdéw klinicznych, do ktérych najczesciej nalezg niepetnosprawnosé
intelektualna i opdzniony rozwdj psychoruchowy.

RhD ptodu ***
(opcjonalnie)

Test na obecnos¢ genu kodujgcego antygen RhD u ptodu. Pozwala przewidzie¢ ryzyko matczyno-
ptodowego konfliktu serologicznego, zagrazajacego cigzy aktualnej oraz kolejnym. Badanie jest
przeznaczone dla kobiet RhD(-) bez przeciwciat anty-D, pomiedzy 12-24 tyg. cigzy (preferowane po 20
tyg. cigzy).

99,9%

*VeriSeq™ NIPT Solution v2 Package Insert lllumina, Inc. 2019;
** Verifi® White Paper, lllumina 2012;
*** Badanie wykonuje sie z krwi pobranej oddzielnie, do zestawu SANCO RHD




Egzemplarz dla Pacjentki
Wynik testu v.02

Mozliwe wyniki Testu SANCO:

"Wynik prawidtowy", tj. negatywny (niskie ryzyko), oznacza, ze wynik oceny chromosoméw nie odbiega od normy i jest bardzo mate
prawdopodobienstwo wystepowania u ptodu ktérejkolwiek z badanych nieprawidtowosci.

"Wynik nieprawidtowy", tj. pozytywny (wysokie ryzyko), oznacza wysokie prawdopodobieristwo, ale nie pewno$é, ze ptdd jest
dotkniety wskazang chorobg. W raporcie zostanie przedstawiona dodatnia wartos¢ predykcyjna badania, jezeli jest znana, t;j.
informacja, na ile prawdopodobne jest wystepowanie u ptodu wady, stwierdzonej w badaniu SANCO. Im rzadsza wada, tym nizsza
potwierdzalnos$¢ wyniku. Wynik nieprawidtowy wymaga konsultacji w poradni genetycznej.

"Brak mozliwosci wykonania badania" oznacza, ze nie jest mozliwe wykonanie Testu Prenatalnego SANCO w danej cigzy. Czasami do
uzyskania wyniku potrzebne jest powtérzenie badania lub ponowne pobranie krwi. Nie wigze sie to z dodatkowg optatg, ale wydtuza
czas oczekiwania na wynik i nalezy to uwzgledni¢ w planowaniu badan prenatalnych. Jezeli laboratorium oceni, ze badanie SANCO nie
moze by¢ wykonane, zostanie wydany raport o braku mozliwosci wykonania badania a jego koszt zostanie zwrdcony. Rezygnacja z
badania w trakcie jego trwania lub odmowa powtdrnego oddania krwi nie uprawniajg do zwrotu kosztéw badania. Brak mozliwosci
oceny choréb innych niz trisomia chromosoméw 21, 18 i 13 w SANCO plus nie jest traktowany jako niepowodzenie badania i nie
wigze sie ze zwrotem kosztu jego wykonania.

Zalety i wady zakresu catogenomowego:

Zakres catogenomowy pozwala na okreslenie ryzyka powaznych nieprawidtowosci genetycznych, bedacych przyczyng poronien, IUGR
oraz niskiej masy urodzeniowej dziecka a nawet umozliwia wczesne wykrycie choroby nowotworowej u ciezarnej. Jesli zdecydujesz sie
na catogenomowy zakres badania SANCO, istnieje niewielkie prawdopodobienstwo (0,5%), ze wynik wykaze nietypowa wade
chromosomowa. Stwierdzone zmiany mogg miec istotne znaczenie dla zdrowia ptodu lub Twojego, mogg wptyngc niekorzystnie na
przebieg cigzy. Majac taki rzadki, nieprawidtowy wynik testu SANCO, staniesz przed decyzjg o diagnostyce inwazyjnej (amniopunkcji)
w celu zweryfikowania wystepowania choroby. Moze sie okazac, ze przyczyng takiego, nieprawidtowego wyniku testu SANCO nie jest
choroba ptodu a na przyktad poczatki choroby nowotworowej lub mozaikowos¢ tozyska; aby sie o tym przekona¢, bedg potrzebne
kolejne specjalistyczne badania.

Badanie SANCO plus jest réwniez badaniem catogenomowym, ale wynik badania w tej wersji obejmuje 5 wybranych zespotéw
delecyjnych. Spodziewany rozmiar czesci z nich jest mniejszy niz 7 milionéw liter, wiec nie bytyby uwzglednione w analizie
catogenomowej SANCO.

Majac na uwadze korzysci i mozliwe wady analizy catogenomowej, zastanow sie, i wybierz razem z lekarzem zakres badania.
Catogenomowe badanie SANCO mozna wykonac w cigzy pojedynczej i blizniaczej - gdzie wynik podawany jest tacznie dla obu ptoddéw i
moze by¢ nieco mniej doktadny niz dla cigzy pojedynczej. Badanie SANCO plus jest dostepne tylko w cigzy pojedynczej.

Czego test nie bada:

Choréb dziedzicznych i monogenowych, wynikajacych z ,matych” uszkodzen gendw, jak mukowiscydoza czy rdzeniowy zanik miesni;
Choréb wielogenowych i wieloczynnikowych ani wad rozwojowych, takich jak rozszczepy, padaczka, autyzm;

Matych delec;ji i duplikacji, ponizej rozdzielczosci metody (7Mpz dla SANCO);

Aneuploidii chromosomoéw ptci w cigzy blizniaczej;

Choroby w formie mozaikowej, gdy wada chromosomowa ptodu nie wystepuje w komérkach tozyska.

Przeciwwskazania do badania:

BEZWZGLEDNE:

(1) nieukonczone 10 tygodni cigzy (2) choroba nowotworowa (3) przeszczep szpiku lub narzadu (4) transfuzja krwi w ciggu ostatnich
3 miesiecy (5) obumarcie blizniaka w cigzy mnogiej po 8. tygodniu (6) terapia komdérkami macierzystymi pochodzgcymi od innej
osoby (7) toczer rumieniowaty uktadowy

Do konsultacji ze specjalista w przypadku:
(1) stwierdzenia wrodzonych wad ptodu w badaniu USG
(2) wysokiego ryzyka trisomii po tescie ztozonym (potocznie test PAPP-A)

Do konsultacji z infolinig SANCO, jesli:

(1) nastgpito obumarcie blizniaka w cigzy mnogiej
(2) jestes nosicielkg aberracji chromosomowej

(3) otrzymujesz szczepionke z limfocytow partnera
(4) jestes trakcie immunoterapii

Badanie NIPT, zgodnie z rekomendacjg Polskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka i Polskiego Towarzystwa Ginekologdéw i Potoznikdw, nie powinno byé wybierane
zamiast badania inwazyjnego przy ryzyku >1:100 po tescie ztozonym (potocznie test PAPP-A).

Prawidtowy wynik badania nie wyklucza innych zaburzen genetycznych lub wad wrodzonych, niemozliwych do oceny w SANCO.

To jest informacja przeznaczona dla Ciebie, zabierz j3 do domu

NZOZ Genomed 02-971 Warszawa, ul. Ponczowa 12 tel. 797 660 690 e-mail: sanco@genomed.pl strona: www.sancotest.pl
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PLACOWKA KIERUJACA KOD KRESKOWY

INFORMACIJE O PACJENTCE

Imie PESEL
Data urodzenia: / /
Nazwisko
Waga: kg Wozrost: cm
tel.: e-mail:
POWOD BADANIA
[J Wiek powyzej 35 lat
[J Nieprawidtowy wynik badania przesiewowego (wypetnij ponizej)
[J Nieprawidtowy wynik badania USG (wypetnij ponizej)
[J Niepowodzenia cigzowe: [J poronienia [ cigza/dziecko z aberracjg chromosomowg (jaka) ......ccceeeeeerrrireseeersneeeesrennnns
[] Zaptodnienie in vitro
[J Stwierdzenie aberracji chromosomowej u matki lub 0jca dziecka (JAKIE]) .....ccveerreruerieiririeieirese et
[J Choroby genetyczne w rodzinie (jakie) .......cccceeeeverereneeerennnnne.
[J Niepokdj ciezarnej
Cigza: U Pojedyncza [J Blizniacza Data porodu: / /

Kosmowkowos¢ (cigzy blizniaczej):

[J DC/DA: dwukosmdéwkowa, dwuowodniowa [J MC/DA: jednokosméwkowa, dwuowodniowa [1 MC/MA: jednokosmdéwkowa, jednoowodniowa

Przeziernos¢ karkowa (NT): BhCG: PAPP-A: INNE MATKEIY: coiieeeee ettt st st e s eneeee s
Rodzaj wykonanego testu przesiewowego: [] Badanie USG | trymestr 0 Inne
[J Test ztozony (PAPP-A): [] Badanie USG Il trymestr [J Brak badan
Ryzyko: T21:1/ T18:1/ T13:1/

ZLECONE BADANIE

0 Test Prenatalny SANCO

®

Cigza pojedyncza

®®

Cigza blizniacza

Maksymalnie 5 dni

Rekomendowany dla wszystkich cigz
e Trisomie 21, 18, 13 + Pte¢ ptodu
e Aneuploidie X, Y (analiza niedostepna dla ciaz blizniaczych)

Prosze zaznaczy¢ zlecany zakres dodatkowy — catogenomowy (dotyczy zaréwno cigzy pojedynczej, jak i blizniaczej
i nie wptywa na cene badania):

[] Analiza liczby wszystkich chromosoméw autosomalnych
[] Zespoty delecji i duplikacji, dotyczace wszystkich chromosoméw (bez chromosomoéw pfci),

Maksymalnie 10 dni

roboczych obejmujace co najmniej 7 miliondw par zasad (27Mpz)
O Test Prenatalny SANCO plus
@ Rekomendowany dla cigz pojedynczych dla zdefiniowanych zespotéw mikrodelecyjnych
e Trisomie 21, 18, 13 + Pte¢ ptodu
Cigza pojedyncza o Aneuploidie X, Y

e Analiza liczby wszystkich chromosomoéw autosomalnych

Panel wybranych mikrodelecji: delecja 1p36, zespoty Angelmana/Pradera-Williego (delecja 15q11.2),

roboczych zespodt DiGeorge’a (delecja 22q11), zespdt Wolfa-Hirschhorna (4p16.3) i Cri-du-chat (5p)
T [] Prosze nie podawac pici ptodu/ptodéw na wyniku badania SANCO/SANCO plus
[ Informacja o RHD ptodu od ukoriczonego 12 tygodnia ciazy dla cigzy pojedynczej i blizniaczej, czas wykonania okoto 4 tygodni
RHD Prosimy o uzycie zestawu do testu RHD oraz wypetnienie formularza zgody i zlecenia badania RHD

Wiek cigzy:

tyg. dn. / /

Data pobrania krwi: godz.

Podpis lekarza:

Krew pobrat/a:
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Test Prenatalny

Oswiadczenie zgody Pacjentki na Test Prenatalny SANCO v.02

Nieinwazyjne badanie prenatalne (Non-Invasive Prenatal Test - NIPT), oparte na analizie pozakomdrkowego DNA
z krwi matki, nie jest badaniem diagnostycznym, lecz przesiewowym. Wyniki badania nie mogg zosta¢ zatem uzyte
jako jedyna podstawa diagnozy. W celu zweryfikowania wynikdw konieczne jest przeprowadzenie dalszych
kompleksowych badan, aby unikngé podjecia nieodwracalnych decyzji, dotyczacych cigzy. Ma to zastosowanie
zaréwno w przypadku, gdy przestany raport zawiera informacje o niskim ryzyku, jak i gdy wskazuje na wysokie ryzyko
choroby. Lekarz omdéwi z Panig badania, ktére mogg dac jednoznaczny wynik.

W petni rozumiem ograniczenia badan przesiewowych, okreslone w niniejszym formularzu zgody.

1. Uzyskatam od lekarza zlecajgcego badanie informacje o istocie podejrzewanej choroby i znaczeniu diagnostycznym
planowanego badania genetycznego (zgodnie z art. 9, ust. 2 ustawy z dnia 6 listopada 2008 r. o prawach pacjenta
i Rzeczniku Praw Pacjenta).

2. Miatam mozliwos¢ zadawania pytan na temat badania przesiewowego, o ktérym mowa w niniejszym formularzu
zgody.

3. Rozumiem, ze Test Prenatalny SANCO jest badaniem catogenomowym, ale wynik badania, na ktére wyrazam zgode,
zostanie wydany w zakresie zleconym przez lekarza. Moze wiec nie zawieraé informacji o wszystkich zaburzeniach
mozliwych do oceny w catogenomowym badaniu.

4, Rozumiem, ze wynik badania SANCO, bez wzgledu na zakres, bedzie dostepny w ciggu 5 dni roboczych, a wynik
badania SANCO plus bedzie dostepny w ciggu 10 dni roboczych, liczonych od pierwszego dnia po dniu przyjecia do
laboratorium NZOZ Genomed petnowartosciowej prébki krwi.

5. Przyjmuje do wiadomosci, ze wynik mojego badania zostanie zdalnie udostepniony placéwce zlecajgcej niezwtocznie
po uzyskaniu. Rozumiem, ze ze wzgledu na nastepstwa medyczne, wynik Testu Prenatalnego SANCO powinien zostaé
mi przekazany przez lekarza kierujgcego, a kazdy nieprawidtowy wynik wymaga konsultacji w poradni genetycznej.

6. Rozumiem, ze wynik testu przesiewowego nie jest wynikiem diagnostycznym i jesli wskazuje na wysokie ryzyko wady
genetycznej, powinien by¢ potwierdzony poprzez wykonanie inwazyjnego badania diagnostycznego.

7. Rozumiem, ze mozliwo$¢ wykonania badania zalezy od wielu czynnikdow, z ktérych nie wszystkie mozna przewidzie¢
lub wyeliminowaé. Jezeli nie bedzie mozliwe wykonanie badania oceniajgcego ryzyko trisomii 21, 18 i 13, badanie
zostanie powtérzone na koszt NZOZ Genomed lub zostanie zrefundowane. Moge zosta¢ poproszona o oddanie
drugiej probki krwi. Niemoznosé oceny liczby chromosomow pici ptodu lub ktdérejs z rzadkich aberracji badanych w
SANCO nie bedzie traktowana jako niepowodzenie badania i nie upowazni do otrzymania zwrotéw kosztu badania lub
rabatu, ani do bezkosztowego powtdrzenia badania.

8. Zostatam poinformowana, ze w przypadku otrzymania wyniku stwierdzajgcego wysokie ryzyko wystgpienia u ptodu
trisomii 21, 18 lub 13, Genomed zrefunduje koszt inwazyjnego badania prenatalnego (jesli nie zostanie ono
wykonane w ramach ubezpieczenia zdrowotnego), w tym koszt pobrania: amniopunkgji, biopsji trofoblastu (CSV),
kordocentezy oraz koszt badan genetycznych: kariotypu, hybrydyzacji in situ (FISH) lub réwnowaznego testu, do
wysokosci 1200 zt. Zwrot kosztdw nastapi jedynie na podstawie oryginatu faktury, wystawionej na rzecz Pacjentki
przez placéwke wykonujacg procedure, lub dokona sie przez optacenie faktury wystawionej bezposrednio na
Genomed SA oraz po dostarczeniu kopii/duplikatu wyniku badania inwazyjnego. W przypadku kazdego wyniku
nieprawidtowego Genomed moze zapewni¢ wykonanie na witasny koszt konsultacji specjalistycznej lub badania
genetycznego z materiatu pobranego inwazyjnie lub w inny sposéb wesprzec¢ proces diagnostyczny.

9. Zgadzam sie podac doktadne i istotne informacje dotyczace cigzy i porodu oraz wszelkich przeprowadzonych w cigzy
badan, takich jak USG lub inne badania przesiewowe lub diagnostyczne. Rozumiem i akceptuje fakt, ze méj lekarz lub
laboratorium NZOZ Genomed moze kontaktowac sie ze mng w celu uzyskania takich informacji.

10. Zgadzam sie na anonimowe przechowywanie i wykorzystanie mojego materiatu biologicznego, pobranego na

potrzeby badania SANCO, dla celéw kontroli jakosci oraz wsparcia diagnostyki genetycznej i leczenia.
(pozostawienie bez zaznaczenia domysinie oznacza zgode) [ITAK  [INIE

Data: Imie i Nazwisko: Podpis:

/]

To jest egzemplarz dla laboratorium, popros o kserokopie, jesli chcesz zabrac te informacje do domu

NZOZ Genomed 02-971 Warszawa, ul. Ponczowa 12 tel. 797 660 690 e-mail: sanco@genomed.pl strona: www.sancotest.pl




