| 4]
Instytut

®
Matki i Dziecka

Institute of Mother and Child/L’Institut de la Mére et de I'Enfant
ul. Kasprzaka 17a, 01-211 Warszawa,

Zaktad Genetyki Medycznej

tel.22 32 77 200 e-mail: genetyka.molekularna@imid.med.pl

KARTA SKIEROWANIA NA

BADANIE MOLEKULARNE

INZeIRlVrXen] Yo =Y\BVANNII8] (wypetni¢ wg oferty badan diagnostycznych ZGM):

Jednostka ChOroBOWAL .........oovoeeeeeeeeeeeeeeeeeee e
Kod procedury: ...

(aktualny cennik i lista procedur na stronie zgm.imid.med.pl: Menu: Badania genetyczne — Oferta — Pracownie Genetyki Molekularnej)

INFORMACJE O PACJENCIE

Imie i nazwisko (drukowanymi literami):

Data urodzenia (dz/m/r): ......... | loo.....
PESEL: ...
Ple¢: zenska [ meska ] nieznana UJ

Pochodzenie etniczne: polskie O inne O

INFORMACJE KONTAKTOWE:

Adres zamieszkania:

AIes €-Malil: ...oooiiiiiiie e
Telefon Kontaktowy: ...

Nr karty/rodowodu pacjenta w jednostce kierujgce;j:

INFORMACJE O JEDNOSTCE KIERUJACEJ:

Nazwa jednostki:

Data wystawienia skierowania (dz/m/r): ........ - lo.

INFORMACJE O MATERIALE BIOLOGICZNYM:

Rodzaj materiatu:

[[] krew obwodowa ] plama krwi

[J hodowla amniocytow O ptyn owodniowy

[ trofoblast O wyizolowany DNA

T Y= YOO
Data pobrania probki od pacjenta (dz/m/r): ...... foei. [
Uwagi 0 stanie probKi: ...
Data przyjecia materiatu (dz/m/r): ............ v [ovoiii

INFORMACJE O WYNIKU ANALIZY DNA:

Wynik zwyczajowo wysyfany jest do jednostki kierujgcej. W
innym przypadku prosze o podanie wtasciwych danych
adresowych:

INFORMACJE DO FAKTURY:
NP e
Nazwisko i imie / nazwa jednostki kierujgcej / firmy:

Podpis i pieczatka osoby wyrazajgcej zgode na pokrycie
kosztéw badania (Dyrektor, Gtéwny Ksiegowy)

Uwagi:



http://www.zgm.imid.med.pl/
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tel.22 32 77 200 e-mail: genetyka.molekularna@imid.med.pl

Informacije objete tajemnica zawodowa (lekarza i diagnosty laboratoryjnego):

Cel badania:

] Diagnostyka postnatalna [] Diagnostyka prenatalna
] weryfikacja rozpoznania klinicznego
[] okreslenie statusu nosicielstwa [] Diagnostyka post-mortem
[] okreslenie predyspozycji do zachorowania
na w/w chorobe genetyczng U] Zabezpieczenie materiatu genetycznego

] diagnostyka przedobjawowa

Wskazania do przeprowadzenia badania:
e Pozytywny wywiad rodzinny (prosze podac stopien pokrewienstwa z osobg chorg na dang chorobe)

e Kliniczne objawy choroby takie jak:

e Czy badanie molekularne prowadzone jest po raz pierwszy? Orak  ONIE
Jesli NIE, to w jakim osrodku byty wykonane i w kierunku jakiej choroby:

e Czy w rodzinie wystepowaly choroby genetycznie uwarunkowane? O1AKk  ONIE
Jesli TAK, prosze wymieni¢ jednostki chorobowe oraz stopieh pokrewienstwa w stosunku do probanta oraz imig i

nazwisko probanta:

INFORMACJE O TRANSFUZJI INFORMACJE O PRZESZCZEPIE SZPIKU
Byta wykonana u pacjenta w ciggu Czy u pacjentawykonano kiedykolwiek
ostatnich 3 miesiecy: przeszczep szpiku:
LI TAK L1 NIE L] TAK [ ] NIE
* badanie genetyczne mozna wykonac po okresie 3 miesigcy * w przypadku przeszczepu szpiku nalezy do badania
od daty transfuzji, w przeciwnym razie istnieje ryzyko genetycznego pobrac inng tkanke niz krew
otrzymania btednego wyniku diagnostycznego. (np. fibroblasty, komoérki $luzéwki jamy ustnej)

Oswiadczam, iz poinformowatem pacjenta o szczegotach dotyczgcych rodzaju badania i mozliwych wynikach
molekularnych badan genetycznych.

PODPIS | PIECZATKA LEKARZA KIERUJACEGO NA BADANIE:
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DEKLARACJA SWIADOMEJ ZGODY NA WYKONANIE MOLEKULARNYCH BADAN GENETYCZNYCH

(wymagane do wykonania badan genetycznych zgodnie z Rozporzgdzeniem Ministra Zdrowia z dnia 21.01.2009(Dz.U.09.22.128z dnia 11 lutego 2009 .)

W K ERUNK U e e e ettt ettt ettt et ettt e e e e

nazwa choroby lub genu

Probant - osoba badana Rodzic | Opiekun prawny

]3P I e et e
NAZWISKO: ... et NAZWISKO: ... e et
PESEL. ..ottt PESEL. ...ttt
AIES...e e telefon kontaktowy (jesli inny niz probanta):

* wypetni¢ w przypadku gdy osoba badana jest niepetnoletnia

Niniejszym wyrazam zgode na pobranie: L1 ode mnie, L] od mojego dziecka (podopiecznego)

Ol krwi, Dwycinka skory, O ptynu owodniowego, Dtrofoblastu,D innej tkanki ...,

w celu izolacji DNA i wykonania molekularnych badan diagnostycznych.

Cel badania:

Ll Diagnostyka postnatalna [] Diagnostyka prenatalna

O weryfikacja rozpoznania klinicznego
[] okreslenie statusu nosicielstwa

] okreslenie predyspozycji do zachorowania
na w/w chorobe genetyczng

] diagnostyka przedobjawowa

[] Diagnostyka post-mortem

[ ] zabezpieczenie materiatu genetycznego

Zostatam / zastatem poinformowany/a o istocie choroby, o celu i znaczeniu wykonywanych badan molekularnych oraz
mozliwosci zrezygnowania z prowadzonych badan w dowolnym momencie bez jakichkolwiek konsekwencji.

Badanie prowadzone jest pod katem wskazan klinicznych.

ZGODA NA INFORMOWANIE O WYNIKACH BADAN GENETYCZNYCH INNYCH NIZ W ZLECENIU

Badania z wykorzystaniem technik analizy wielogenowej mogg obejmowac¢ swoim zakresem geny ujete w rekomendacji ACMG
(https://zgm.imid.med.pl/lista-genow-acmg/), ktérych mutacje odpowiedzialne sg za choroby, w ktérych wdrozenie
wczesniejszego leczenia moze przyniesé korzysci medyczne, co moze przetozy¢ sie na uzyskanie porady specjalistycznej lub
oszacowania ryzyka posiadania potomstwa chorego na dang chorobe genetycznie uwarunkowang. O wszystkich aspektach
tego typu wynikéw zostatam/-em poinformowana/-ny przez lekarza kierujgcego na badanie, wzglednie zdobytam/-em
stosowng wiedze, gdy badanie ma charakter komercyjny.

Wyrazam zgode O na uwzglednienie w sprawozdaniu z analizy DNA wariantéw patogennych / potencjalnie patogennych,
opisanych w bazie ClinVar,(https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/) zidentyfikowanych niezaleznie od wskazan klinicznych, a
uwzglednionych w rekomendacjach ACMG.

* k%

1* Wyrazam zgode 0 I nie wyrazam zgody O na przechowywanie wyizolowanego preparatu DNA po zakonczeniu diagnostyki.
Materiat dostarczony do badan nie podlega zwrotowi.

2* Wyrazam zgodt;lz| | nie wyrazam zgodyE| na wykorzystywanie mojego DNA do badan naukowych majgcych na celu
rozszerzenie wiedzy na temat podtoza molekularnego choréb genetycznych, z zachowaniem warunkéw anonimowosci.

* niezaznaczenie jednej z opcji w punktach 1,2 jest rownoznaczne z wyrazeniem zgody.



http://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/)
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ZGODA NA PRZESLANIE WYNIKOW DROGA ELEKTRONICZNA

Wyrazam zgode [ | nie wyrazam zgody 0 na przestanie wynikéw badan genetycznych oraz hasta na wskazane skrzynke
kontaktowg i numer telefonu. W przypadku zgody prosze podac:

adres skrzynki — (E-Mall) oo e
NUMET LEIETONU: L. e

Jednoczesnie oswiadczam, ze jestem $Swiadomy/-a zagrozenia dla bezpieczenstwa informacji (w tym danych osobowych
moich/mojego podopiecznego przestanych publiczng siecig telekomunikacyjna/elektroniczng, a w szczegdlnosci mozliwosci
uzyskania dostepu do tych danych przez osoby nieuprawnione).

Jezeli, podany adres skrzynki nalezy do osoby badanej, rodzica lub opiekuna prawnego dziecka, odwiadczam ze w przypadku
wyniku dodatniego jestem swiadomy potrzeby zasiegniecia porady lekarza w celu jego omoéwienia.

Wyrazam zgode na przetwarzanie moich danych osobowych przez Instytut Matki i Dziecka, do celéw zwigzanych z
wykonaniem diagnostyki genetycznej zgodnie z zgodnie z art. 13 ust. 1 i 2 Rozporzgdzenia Parlamentu Europejskiego i Rady
(UE) 2016/679 z dnia 27 kwietnia 2016 r. w sprawie ochrony oséb fizycznych w zwigzku z przetwarzaniem danych osobowych
i w sprawie swobodnego przeptywu takich danych oraz uchylenia dyrektywy 95/46/WE (ogdlne rozporzadzenie o ochronie
danych).

Informacje uzupetniajgce dla Pacjenta / Opiekuna prawnego:

* Ponowne pobranie materialu moze mie¢ miejsce w przypadku gdy preparat DNA ulegt degradacji i/ lub jego ilos¢ jest
niewystarczajgca do wykonania analizy.

* Niektore etapy badan (sekwencjonowanie) wymagajg przekazania materiatu Podwykonawcom, co zwigzane jest z
anonimowym przestaniem probki do laboratorium krajowego lub zagranicznego, na terenie Unii Europejskiej

*  Udzielenie prawidiowej porady genetycznej moze wigza¢ sie z koniecznoscig wykonania badan genetycznych u innych
cztonkéw rodziny. W przypadku, gdy pokrewienstwo miedzy cztonkami badanej rodziny jest inne niz deklarowane, otrzymany
wynik i jego interpretacja mogg byc¢ nieprawidtowe.

* W przypadku diagnostyki prenatalnej analiza DNA zostanie wykonana u rodzicow ptodu i/lub ewentualnie innych cztonkow
rodziny.

*  Zastosowany algorytm diagnostyczny moze nie przynie$¢ wynikéw informacyjnych. Po wdrozeniu nowych metod analizy DNA
diagnostyka pod kgtem okreslonego wskazania klinicznego zostanie wznowiona na zlecenie lekarza kierujgcego.

* Laboratoryjne wyniki analizy DNA i analizy bioinformatycznej nie stanowig zatgcznika do ,,Sprawozdania z analizy DNA".

* Dodatkowe informacje odnosnie pobierania materiatu do badan, jego transportu i oferty diagnostycznej znajdujg sie na stronie
internetowej: zgm.imid.med.pl

Wynik i jego interpretacja powinny byé omoéwione przez genetyka klinicznego oraz lekarza specjaliste z
dziedziny, w kierunku ktoérej byta prowadzona diagnostyka.

Wynik badania genetycznego wraz z porada genetyczng jest wlasnoscia pacjenta.

Data i podpis Rodzica/ Opiekuna prawnego Data i podpis Pacjenta Data i podpis Rodzica | Opiekuna prawnego
Dotyczy dzieci ponizej 7 r.z. (Jezeli skonczyt 13 lat i jest w stanie z | (W przypadku pacjentéw niezdolnych do
Os$wiadczam, ze moje dziecko | podopieczny | rozeznaniem wypowiedzie¢ si¢ o | rozeznaniao zlecanym badaniu.)

zostat poinformowany o badaniu i nie wyraza | zlecanym badaniu)
sprzeciwu na jego wykonanie)

Oswiadczam, iz poinformowatem pacjenta o szczegétach dotyczacych rodzaju badania i mozliwych wynikach molekularnych
badan genetycznych.

data podpis i pieczatka lekarza kierujgcego



