AUCS ‘3, Laboratorium

MEDVETET SAMTYCKE TILL EXOMUNDERSOKNING

Patientens namn

Personbeteckning

Jag bekréaftar att foljande arenden i anknytning till testet har forklarats och utretts for mig/min
formyndare:

1.

Jag ar medveten om att man med denna undersdkning avser hitta en genetisk forandring som
star i samband med en arftlig sjukdom eller med en forhojd risk for en arftlig sjukdom. Jag forstar
ocksa att undersokningen kan pdvisa ocksa andra arftliga omstandigheter som
omfattar  bl.a. faderskapsfragor och andra slaktforhallanden.

Jag ar medveten om att man med denna undersékning kan hitta en variant vars betydelse for
sjukdomen som undersoks inte tillsvidare ar val kdnd. Av dessa varianter rapporteras de som
laboratorieteamet klassificerar som antingen sannolikt sjukdomsalstrande eller som en varians vars
betydelse ar oklar (VUS, variant of unknown significance). Klassifikationen bygger pa
rekommendationen som gjorts av organisationen American College of Medical Genetics and
Genomics (ACMG). Jag &ar medveten om att min ldkare kan rekommendera ytterligare
undersokningar eller arftlighetsradgivning for att kunna béattre tolka undersokningsresultaten.

Jag &r medveten om att laboratoriet fér medicinsk genetik vid Aucs tillverkar en gensekvens av mitt
prov, analyserar och tolkar resultaten och ger ett utlatande over undersokningsresultatet.
Gensekvensen som tillverkas av provet kommer att modifieras for analys med programmet Sophia
DDM och gensekvensen kommer att forvaras pa analysservrar som uppréatthalls av Sophia Genetics i fem
ar. Uppgifter som kunde identifiera person skickas aldrig tillsammans med uppgifterna om proven.
Proven identifieras endast genom en kod som anvands enbart av laboratoriet for medicinsk genetik.

Jag ar medveten om att undersokningsresultat kan inga anonymt i vetenskapliga publikationer eller
presentas anonymt pa vetenskapliga kongresser. Uppgifter som skulle identifiera person publiceras
aldrig.

Mitt DNA-prov forvaras i laboratoriet for eventuella senare testningar pa mig. Om jag sa vill,
kan jag efter att undersdkningen blivit slutférd be i skrift att mitt DNA-prov forstors.

Beroende pa arten av testningen ar det mojligt att man finner en sadan variant i mitt prov som inte star i
nagot samband med sjukdomen som undersoks (bifynd). ACMG (American College of Medical Genetics)
har i sina internationella rekommendationer uppraknat vissa gener som ar bifynd och som ar
sjukdomsalstrande eller sannolikt sjukdomsalstrande och som borde rapporteras da man konstaterar dem
vid exomundersokningar. En aktuell férteckning 6ver dessa gener finns att tillga pa laboratoriet som jag pa
begéaran far ldsa. Dessutom ar det majligt att undersokningen blottar ocksa andra sjukdomsalstrande /
sannolikt sjukdomsalstrande forandringar med direkt betydelse for patientens halsotillstand. Dessa kan
ocksa rapporteras i labortoriesvaret efter kliniskt 6verviagande. Exempel pa sadana férandringar kan vara
genfel som kan utgéra en hog risk for cancer, och da patienten erbjudas fortsatta atgarder.

Jag ar medveten om att i trio-exomstudien granskas de journaluppgifter som finns i
patientjournalsystemet for den undersoktas foraldrar for remissen.



AUCS # Laboratorium

Med min namnteckning forséakrar jag att jag har last och forstatt detta medvetna samtycke. Jag har haft
tillfalle att stalla fragor och mina fragor har besvarats till min belatenhet.

o Jag vill fa veta om eventuella bifynd
o Jag vill inte fa veta om eventuella bifynd

Patientens namn:

Personbeteckning:

Undertecknarens namn (om annat an
patientens):

Relation till patienten (férdlder, forsorjare,
intressebevakare):

Namnteckning:

Datum:

o Jag vill fa veta om eventuella bifynd
o Jag vill inte fa veta om eventuella bifynd

Namn pa den undersdkta:

Personbeteckning:

Férhallande till patienten:

Namnteckning:

Datum:

o Jag vill fa veta om eventuella bifynd
o Jag vill inte fa veta om eventuella bifynd

Namn pa den understkta:

Personbeteckning:

Férhallande till patienten:

Namnteckning:

Datum:

Aucs, Kinakvarngatan 4-8, PB 52, 20521 ABO

Vaxel 02,313 0000 040225
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