B BIAENASTYKA

FORMULARZ ZGODY PACJENTA Nieinwazyjny test prenatalny Panorama™

Przeznaczenie testu: Przeznaczeniem nieinwazyjnego testu prenatalnego Panorama™ jest badanie przesiewowe ptodu pod katem aberracji chromosomowych,
tacznie z konkretnymi nadwymiarowymi lub brakujacymi chromosomami i mikrodelecjami (mate brakujace fragmenty konkretnych chromosoméw), ktére
podano w ponizszej tabeli. Oprécz samego badania przesiewowego dostepna jest réwniez mozliwos¢ okreslenia ptci ptodu. Test Panorama jest wykonywany
przy uzyciu prébki matczynej krwi, ktéra zawiera DNA (materiat genetyczny) pochodzacy zaréwno od matki, jak i od ptodu. Testowane ptodowe DNA pochodzi z
tozyska. To DNA jest identyczne z DNA wystepujgcym w rzeczywistych komérkach ptodu w 98% wszystkich cigz. Test Panorama jest dostepny dla kobiet
bedacych w przynajmniej 9 ukoriczonym tygodniu cigzy.

Aberracje catych chromosomoéw oraz mikrodelecje analizowane przez test Panorama:

[Trisomia Wada wrodzona zwana zespotem Downa wywotana dodatkowa kopig chromosomu 21. Jest to najczestsza genetyczna przyczyna
chromosomu 21 hiepetnosprawnosci umystowej i wystepuje z czestoscig 1 na 830 dzieci zywo urodzonych.! Osoby z zespotem Downa przecietnie
posiadaja |Q na poziomie 50 i zawsze sg w pewnym stopniu niepetnosprawne umystowo. U niektdrych dzieci z zespotem Downa
wystepuja wady serca lub innych narzaddw, ktére mogg wymagac operacji lub leczenia. U czesci dzieci wystepujg inne problemy
zdrowotne, takie jak wady stuchu czy wzroku.

[Trisomia Wada wrodzona zwana zespotem Edwardsa wywotana dodatkowa kopig chromosomu 18. Trisomia chromosomu 18 wystepuje z
ichromosomu 18 czestoscig 1 na 7500 dzieci zywo urodzonych i powoduje ciezka niepetnosprawnosé umystowa?. U wigkszosci dzieci wystepuje
wiele wad wrodzonych mézgu, serca i innych narzagdéw. Czesto wystepuje ostabienie wzrostu w trakcie cigzy oraz wiele poronien
ub porodéw martwego ptodu. Z dzieci zywo urodzonych wiekszo$¢ umiera przed osiggnieciem pierwszego roku zycia. Dzieci, ktére
lprzezywaja sa obarczone gteboka niepetnosprawnoscia umystowa oraz problemami rozwojowymi.

Trisomia Wada wrodzona zwana zespotem Pataua wywotana dodatkowa kopig chromosomu 13 . Trisomia chromosomu 13 wystepuje z
chromosomu 13 czestoscig 1 na 22 700 dzieci zywo urodzonych i powoduje ciezkg niepetnosprawnosé umystowa?. U wiekszosci dzieci z trisomig
kchromosomu 13 wystepuje wiele wad wrodzonych mézgu, serca i innych narzagddéw. Wiele ciagz koriczy sie poronieniem lub
urodzeniem martwego dziecka. Z dzieci zywo urodzonych wiekszo$¢ umiera przed osiggnieciem pierwszego roku zycia.

Wada wrodzona zwana zespotem Turnera wywotana brakiem jednej kopii chromosomu X. Wystepuje wytacznie u kobiet z
Monosomia czestoscig 1 na 5000 dzieci zywo urodzonych'2. Dziewczynki z monosomig chromosomu X sg nizsze niz przecigtnie. U niektorych
Ichromosomu X [dziewczynek wystepuja wady serca lub nerek, problemy ze stuchem oraz trudnosci w uczeniu sie. Dziewczynki z monosomia
kchromosomu X we wczesnym dziecinstwie mogg wymagac terapii hormonem wzrostu i na ogét w okresie dojrzewania wymagaja
lpodawania hormondw ptciowych. Doroste kobiety czesto sg bezptodne.

[Triploidia Wada wywotana dodatkowa kopig wszystkich chromosomdw. Nieprawidtowosci wystepuja czesto w obrebie zaréwno tozyska,
jak i samego ptodu. Wystepuje w okoto 1 na 1000 cigz pierwszego trymestru'; w przypadku wigkszosci dzieci z triploidig dochodzi
[do poronienia lub urodzenia martwego dziecka. Z rzadko wystepujacych zywych urodzen wiekszo$¢ umiera przed osiggnieciem
pierwszego roku zycia. U matek ptodu z triploidig ponadto moga rowniez wystepowac rézne powiktania cigzowe, takie jak stan
przedrzucawkowy, ciezkie mdtosci, nadmierne krwawienia i patologie tozyska.

Zespodt delecji 22q11.2 Zespot delecji 22g11.2 jest wywotywany brakiem matego fragmentu chromosomu 22. Wystepuje z czestoscig 1 na 2000 dzieci
Pywo urodzonych®. Wiekszos¢ dzieci z zespotem delecji 22g11.2 jest obarczona niepetnosprawnosciag umystowa w stopniu lekkim
ub umiarkowanym oraz opdznionym rozwojem mowy i jezyka. U wielu dzieci wystepujg wady serca, problemy z uktadem
lodpornosciowym oraz inne problemy zdrowotne. U niektérych oséb z zespotem delecji 22q11.2 wystepujg zaburzenia ze spektrum
lputyzmu oraz zaburzenia psychiczne takie, jak schizofrenia.

Zespot delecji 1p36 Zespdt spowodowany brakiem matego fragmentu chromosomu 1 i zwany réwniez monosomiag 1p36. Wystepuje z czestoscig 1 na
5000 dzieci zywo urodzonych?. U dzieci z monosomig 1p36 wystepuje niepetnosprawnosé umystowa w stopniu umiarkowanym lub
kiezkim. U wiekszosci dzieci z tym zespotem wystepuja wady serca, ktére moga wymagac operacji lub leczenia. U niektérych dzieci
konieczne moze by¢ wdrozenie specjalnej terapii fizykalnej lub zajeciowej w celu rehabilitacji ostabionego napiecia miesniowego.
U okoto potowy dzieci z monosomig 1p36 wystepujg napady drgawkowe i/lub problemy behawioralne,

b u niektdrych dzieci wystepujg wady wzroku i/lub stuchu.

Zespot kociego krzyku espdt spowodowany brakiem matego fragmentu chromosomu 5 i zwany réwniez zespotem monosomii 5p. Wystepuje z czestoscig
(5p-) 1 na 20 000 dzieci zywo urodzonych®. Dzieci z tym zespotem majg na ogét niskg mase urodzeniowa oraz maty moézg i gtowe. Czesto
wystepujg problemy z oddychaniem i karmieniem oraz wymagaja dodatkowej opieki medycznej.
U dzieci z zespotem kociego krzyku wystepuje niepetnosprawnos¢ umystowa w stopniu ciezkim.

Zespdt Angelmana spowodowany jest brakiem matego fragmentu chromosomu 15 lub odziedziczeniem dwdch kopii chromosomul15
Zespot Angelmana od jednego rodzica i zadnej kopii tego chromosomu od drugiego. Mozliwe sg rowniez inne, rzadko wystepujace przyczyny.

(delecja 15q11.2 w Wystepuje z czestoscig 1 na 12 000 dzieci zywo urodzonych3 . Dzieci majg czesto problemy z karmieniem oraz wystepuje ostabienie
obrebie matczynego  |hapiecia mig$niowego. Czesto wystepuje uposledzenie umystowe w stopniu ciezkim i problemy z motoryka. Wiekszo$¢ dzieci ma
materiatu Imaty mozg i gtowe, a u niektérych wystepujg napady drgawkowe. U wiekszosci dzieci nie dochodzi do wyksztatcenia mowy.
lgenetycznego)

Zespdt Pradera-Williego spowodowany jest brakiem matego fragmentu chromosomu 15 lub odziedziczeniem dwdch kopii
Zespot Pradera Williegokhromosomu 15 od jednego rodzica i zadnej kopii tego chromosomu od drugiego. Mozliwe sg réwniez inne, rzadko wystepujace
(delecja 15911.2 w lprzyczyny. Wystepuje z czestoscig 1 na 10 000 dzieci zywo urodzonych3 . U dzieci wystepuje ostabienie napiecia miesniowego i
lobrebie ojcowskiego  fproblemy z karmieniem. Dzieci z zespotem Pradera-Williego na ogdt s obarczone niepetnosprawnoscig umystowa, problemami
materiatu behawioralnymi i opdZnionym rozwojem motoryki i jezyka. Wystepuje u nich réwniez nadmierne taknienie, co moze sie wigzac z
lgenetycznego) rozwojem otytosci i cukrzycy.

Nussbaum et al 2007 Thompson and Thompson Genetics in Medicine (7th Ed) Oxford Saunders, Phila, PA; 2 Arthur Robinson & Mary G Linden, 1993, Clinical Genetics Handbook, (2nd Ed). Cambridge, Mass, Blackwell
Scientific Publications); 3GeneReviews: http://genereviews.org/ ; * Genetics Home Reference: http://ghr.nIm.nih.gov
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Metody: Do przeprowadzenia badania wymagane jest pobranie dwdch probéwek krwi od matki.
Badanie kontrolne wynikdw testu: Wyniki testu zostang przestane do dostawcy ustug medycznych, ktéry zlecit jego wykonanie.

. Wynik ,niskie zagrozenie” wskazuje niskie ryzyko obarczenia ptodu podanymi aberracjami chromosomowymi, lecz nie stanowi gwarancji prawidtowego
zestawu chromosomoéw

. Wynik ,,wysokie zagrozenie” wskazuje podwyzszone ryzyko obarczenia ptodu jedng z podanych aberracji chromosomowych, lecz nie stanowi potwierdzenia
wystepowania takiej aberracji u ptodu. Zalecanym badaniem kontrolnym jest wykonanie prenatalnego testu diagnostycznego takiego, jak amniocenteza czy
biopsja kosméwki. Lekarz wyjasni Pani wyniki testu i zalecane czynnosci kontrolne, ktére moga obejmowac skierowanie do doradcy genetycznego oraz
wykonanie prenatalnych testéw diagnostycznych.

. Test przesiewowy Panorama nie jest testem diagnostycznym — nie pozwala on uzyska¢ potwierdzenia wystepowania jakiejkolwiek aberracji
chromosomowej. Pozwala jednak oszacowac ryzyko ich wystapienia w trakcie biezacej cigzy. W zwigzku z powyzszym NIE NALEZY NIGDY PODEJIMOWAC
DECYZJI CO DO DALSZEGO LOSU CIAZY WYLACZNIE NA PODSTAWIE SAMEGO WYNIKU TESTU PANORAMA, GDYZ TEN WYNIK ANI NIE POTWIERDZA,
ANI NIE WYKLUCZA WYSTEPOWANIA ABERRACJI CHROMOSOMOWEJ U PLODU. Nalezy zawsze wykona¢ kontrolne badania diagnostyczne w trakcie
cigzy lub po porodzie, aby potwierdzi¢ lub wykluczy¢ aberracje chromosomowa lub mikrodelecje.

Istnieje mozliwo$é, ze przestane prébki nie pozwolg na uzyskanie wyniku. W takiej sytuacji mozemy zwrdcic sie o pobranie drugiej probki od matki w celu

bezptatnego powtdrzenia testu. W rzadkich przypadkach firma Natera moze nie méc uzyskaé wyniku rowniez dla kolejnej probki.

Ograniczenia testu i zwigzane z nim zagrozenia: Chociaz ten test przesiewowy wykrywa wiekszos¢ cigz, w ktérych u ptodu wystepuja powyisze aberracje

chromosomowe, nie jest w stanie wykrywac 100% ciaz z tymi zaburzeniami. Wyniki tego testu nie eliminujg mozliwosci wystepowania innych aberracji

testowanych chromosomdéw oraz nie pozwalajg wykry¢ aberracji nietestowanych chromosoméw, innych mikrodelecji, zaburzern genetycznych, wad wrodzonych
lub innych powiktan u ptodu. Test prenatalny Panorama zostat opracowany przez firme Natera, Inc., laboratorium certyfikowane na mocy amerykarskich
wymogow Clinical Laboratory Improvement Amendments (CLIA, Zmiany w zasadach postepowania w laboratoriach klinicznych).

Niedoktadne wyniki testu lub niepowodzenie uzyskania wyniku moga mie¢ miejsce w razie wystgpienia przynajmniej jednej z ponizszych rzadkich sytuacji:
opodznienie w transporcie, btad laboratoryjny, czynniki biologiczne takie, jak m.in.: kontaminacja lub degradacja probki, za mata ilos¢ DNA ptodu w matczynej
prébce krwi, mozaikowato$¢ (mieszanina komorek z prawidtowym i nieprawidtowym zestawem chromosomaéw) ptodu, tozyska lub matki, inne warianty
genetyczne matki lub ptodu albo nierozpoznana cigza blizniacza czy inne okolicznosci pozostajace poza naszg kontrolg albo nieprzewidziane problemy, jakie
moga wystapic¢. W przypadku okoto 1-2% wszystkich cigz wystepuje ograniczona mozaikowatos¢ tozyskowa, stan w ktérym w tozysku wystepujg komorki z
aberracjami chromosomowymi, podczas gdy u ptodu wystepuje prawidtowy zestaw chromosomoéw lub na odwrét. Oznacza to, ze istnieje mozliwos¢, iz zestaw
chromosomoéw ptodu nie odpowiada zestawowi chromosoméw w DNA poddawanemu badaniom przesiewowym, co moze prowadzi¢ do niedoktadnego wyniku
testu.

NIE badany zanikajgcych blizniakéw, cigz mnogich wiekszych niz 2 ptody, lub blizniakdw poczetych z pomocg surogatki lub dawcy komérki jajowej.

Technologia firmy Natera moze nie pozwoli¢ na uzyskanie wynikdw dotyczacych cigzy, jezeli Pani oraz Pani partner jestescie spokrewnieni (np. kuzynostwo) lub
jezeli rodzice matki sg spokrewnieni (np. kuzyni pierwszego stopnia). Inne metody testowe moga stanowic lepsza opcje w przypadku par blisko spokrewnionych.
To badanie przesiewowe nie pozwoli na uzyskanie wynikéw dotyczacych ptodu, jezeli u matki wykryto nosicielstwo jednej z mikrodelecji objetych tym panelem.
Dowiedzenie sig, ze jest sie nosicielem mikrodelecji moze spowodowac poczucie obaw lub niepokoju o wiasny stan zdrowia i dobrostan, jak réwniez obawy
dotyczace cigzy. Jezeli Pani wie, ze jest Pani nosicielkg jednej z mikrodelecji objetych tym badaniem przesiewowym, zaleca sie skorzystac z innej niz test
Panorama metody testowej do wykrycia obecnosci lub braku obecnosci tej mikrodelecji u ptodu.

Inne mozliwosci: W trakcie cigzy dostepne sg inne mozliwe badania przesiewowe, ktére nalezy omoéwic z lekarzem.

Praktyki poufnego raportowania: Firma Natera spetnia wymagania amerykanskich przepiséw dotyczgcych prywatnosci, tagcznie z ustawg Health Insurance
Portability and Accountability Act (HIPAA, ang. Ustawa o Przenosnosci i Odpowiedzialnosci z Tytutu Ubezpieczen Zdrowotnych). Wyniki testu zostang
przekazane wytgcznie zlecajgcemu dostawcy ustug medycznych, laboratorium partnerskiemu i/lub doradcy prawnemu (w dopuszczalnych sytuacjach). W celu
uzyskania wyniku testu nalezy skontaktowac sie z dostawcg ustug medycznych. Ponadto wyniki testu mogga zosta¢ ujawnione osobom, ktére na mocy prawa
moga posiadac dostep do takich danych.

W zwigzku z wykonaniem badania dane osobowe bedg przetwarzane w panstwie trzecim tj. w Stanach Zjednoczonych Ameryki (USA) z zapewnieniem
odpowiednich srodkéw ochrony. Pozostate warunki przetwarzania danych osobowych dostepne sg w informacji o przetwarzaniu danych osobowych w zwigzku
z udzielaniem $wiadczeri medycznych pod adresem: http://diag.pl/pacjent/regulamin.

Odpowiedzialnos¢ finansowa: Dostawca ustug medycznych lub laboratorium partnerskie bezposrednio wystawi Pani rachunek za wszelkie koszty

poniesione w zakresie wspotpracy z firma Natera i Swiadczonych ustug.

Utylizacja lub przechowywanie prébek: Firma Natera moze rowniez zachowac pozostatg czes¢ prébek, po usunieciu informacji identyfikujgcych, i wykorzystac je
do ciggtych badan i prac rozwojowych. Ani Pani, ani Pani spadkobiercy nie otrzymacie zadnego wynagrodzenia, korzysci ani praw do powstatych produktéw czy
odkryc. Jezeli nie zyczy sobie Pani na wykorzystywanie pochodzacej od Pani prébki po usunieciu informacji identyfikujacych, ma Pani prawo do przedstawienia
firmie Natera stosownego powiadomienia, wysytajac je pod adres: DW: Sample Retention, 201 Industrial Rd, Ste. 410, San Carlos, CA 94070, USA w ciggu 60 dni
od wydania wynikow testu, a pochodzaca od Pani prébka zostanie zniszczona.

OSWIADCZENIE ZGODY PACJENTA:

Przeczytatam lub przeczytano mi powyzsze informacje dotyczace swiadomej zgody i nieinwazyjnego testu prenatalnego Panorama. Przed wyrazeniem
Swiadomej zgody miatam mozliwos¢ zadania mojemu dostawcy ustug medycznych i lekarzowi pytan dotyczacych tego testu, w tym pytan dotyczacych jego
rzetelnosci, zwigzanych z nim zagrozen oraz dostepnych innych mozliwosci. Niniejszym prosze i upowazniam firme Natera do zbadania moich prébek pod
katem powyzszych aberracji chromosomowych. Potwierdzam, ze musze podpisa¢ oswiadczenie o zgodzie zlokalizowane na formularzu zamdwienia testu, ktére
zostanie przestane firmie Natera razem z pochodzgcymi ode mnie prébkami. Rozumiem, ze musze réwniez podpisac niniejszy formularz zgody, ktéry pozostanie
w mojej dokumentaciji klinicznej.

Imie i nazwisko pacjenta

Podpis pacjenta Data

Podpis lekarza Data




