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Tytul projektu: Znaczenie submikroskopowych niezrownowazen genomu w etiologii
padaczki

INFORMACJA DLA RODZICOW/OPIEKUNOW PRAWNYCH PACJENTA

Szanowni Panstwo,

W zwigzku z tym, ze Panstwa dziecko choruje na padaczke, proponujemy Panstwu
udzial w naszym projekcie, majacym za zadanie probe ustalenia znaczenia czynnikow
genetycznych w rozwoju choroby.

Padaczka powszechnie uznana jest za jedng z najczestszych chordb osrodkowego
uktadu nerwowego 1 dotyczy okolo 1% populacji ogolnej. Moze ujawnic si¢ w kazdym wieku,
jednak wigkszos$¢ przypadkow diagnozowana jest w wieku rozwojowym. W ostatnim czasie
pojawiaja si¢ coraz liczniejsze doniesienia na temat zastosowania metody poroOwnawczej
hybrydyzacji genomowej do mikromacierzy (ang. array comparative genomic hybridization,
aCGH), do analizy duzych grup pacjentow z rozpoznaniem réznego typu padaczek. Nieliczne
badania z wykorzystaniem tej metody wykazaly, ze istotng rolg w przypaku padaczek
odgrywaja zmiany liczby kopii fragmentow DNA (ang. copy number variants, CNVs).
Analiza przeprowadzona w grupie dzieci, u ktorych jednym z objawow klinicznych byta
padaczka lub napady padaczkowe wykazata obecno$¢ zmiany patogennej w 5% przypadkow.

W przygotowywanym projekcie planowane jest zastosowanie metody aCGH w
poszukiwaniu genetycznego podtoza padaczek, a uzyskane wyniki badan nie tylko umozliwig
poznanie nowych 1 lepszg charakterystyke molekularng juz znanych CNVs zwigzanych z
wystepowaniem padaczki, ale takze identyfikacj¢ gendw odpowiedzialnych za powstawanie
choroby. Mamy nadzieje, ze wyniki tych badan umozliwig lepsze zrozumienie patologii
zwigzanej z choroba, a takze przyczynig si¢ do poprawy zarowno leczenia jak i poradnictwa
genetycznego w rodzinach dotknigtych tym problemem.

W przypadku zgody na uczestnictwo w badaniach wszystkie dane osobowe osoby
chorej i1 jego rodziny pozostang anonimowe i beda przechowywane zgodnie z ustawa o
ochronie danych osobowych. W kazdej chwili deklaracja swiadomej zgody na wykonanie

badan genetycznych i uczestnictwo w programie moze zosta¢ przez rodzica lub opiekuna
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prawnego wycofane. Ryzyko dla pacjenta wynikajace z uczestnictwa w tym projekcie
badawczym dotyczy wytacznie pobrania krwi i jest takie samo jak w przypadku rutynowego
pobierania krwi zylnej do badan diagnostycznych.

Dla wykonania badania genetycznego konieczne bedzie pobranie ok. 3 ml krwi od
osoby chorej 1 w zaleznosci od charakteru stwierdzonej zmiany, rowniez u jego rodzicow. Z
pobranej krwi bedzie izolowany DNA, ktory jest nastgpnie przechowywany w laboratorium
do czasu wykonania specjalistycznych badan molekularnych.

Przed badaniem prosimy o zapoznanie si¢ z formularzem $wiadomej zgody na
wykonanie analizy DNA. Prébki krwi beda pobierane w IMID w ustalonych wcze$niej
terminach i godzinach.

Liczymy na zgode 1 wuczestnictwo Panstwa w podejmowanym przez nas
przedsiewzigciu naukowym.

Udzial w badaniu jest dobrowolny 1 nie ma bezpo$redniego wplywu na obecnie
stosowane u chorego leczenie. Nie wyrazenie zgody na proponowane badania nie bedzie

skutkowato zadnymi konsekwencjami dla osoby chore;.

Wszystkie badania genetyczne oraz konsultacje kliniczne przeprowadzane bedg w Zakladzie
Genetyki Medycznej tel. (22) 32 77 138, fax (22) 32 77 361 oraz Klinice lub Poradni
Neurologii Dzieci i Mlodziezy tel. (22) 32-77-130 (22) 32-77-456 (22) 32-77- 445 fax (22)
32-77-130 Instytutu Matki i Dziecka w Warszawie, ul. Kasprzaka 17a 01-211 Warszawa

Informacje przeczytalem/-am, uzyskatem/-am uzupetniajace, interesujace mnie informacje i rozumiem cele

badania naukowego, w ktorym zgadzam si¢ uczestniczyc.
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