Instytut
Matki i Dziecka

Zaktad Genetyki Medycznej Kierownik Zaktadu - Dr hab. n. med. Beata Nowakowska, prof. IMiD

SKIEROWANIE PRENATALNE DO PRACOWNI CYTOGENETYCZNYCH

ZAKLADU GENETYKI MEDYCZNEJ IMID

Jednostka kierujaca (pieczec)

Lekarz kierujacy (pieczec i podpis)

Dane pacjenta (wypetnic¢ drukiem):

Nazwisko

Nr rodowodu IMID:

Imie

PESEL:

Data urodzenia
(dd/mm/rrrr)

Numer ICD-10:

1. IDprébki .....................

2. Rodzaj materialu:

plyn owodniowy

3. Data pobrania: (dd/mm/rrrr) ..... [oves cenannnn.

4. Rodzaj badania:

- Kariotyp klasyczny (GTG)

trofoblast

krew pgpowinowa

- CGH do mikromacierzy z oceng ploidii metodg QF-PCR [GEN-123]

- Kariotyp klasyczny (GTG) z ptynu owodniowego + CGH do mikromacierzy

[GEN-101A]

- Badanie metodg QF-PCR [GEN-136]

- Szybka diagnostyka aneuploidii metodg Rapid-FISH [GEN-131]

- Sekwencjonowanie eksomowe (WES)

- Sekwencjonowanie metoda Sangera

- Hodowla trofoblastu/amniocytow/limfocytéw z krwi pepowinowej [GEN-130]
(w celu zabezpieczenia materiatu na dalsze badania molekularne)

- Izolacja DNA [GEN-105]

hodowla
komorkowa

z ptynu owodniowego
[GEN-101]

WES
[GEN-3000A]

PCR prosty
[GEN-133]

mny: .............

z trofoblastu
[GEN-102]

WES-TRIO
[GEN-3000B]

PCR ztozony
[GEN-133A]




WSKAZANIA DO INWAZYJNEJ DIAGNOSTYKI PRENATALNEJ

A.  Wiek powyzej 35 lat.
B.  Aberracja chromosomowa w poprzedniej cigzy ] Jaka:
C. Zréwnowazona aberracja chromosomowa u rodzica. | Jaka:
D. Wynik testu przesiewowego wskazujacy na ryzyko aberracji | Rodzaj i wynik
chromosomowej — testu:
E. Obawa [ ]
Nieprawidtowy wynik badania USG. L (prosimy o kopi¢ wyniku badania USG)
Wielkos$¢ ciazy w USG:
Wywiad rodzinny:

Informacje dodatkowe:

**DEKLARACJA SWIADOMEJ ZGODY NA WYKONANIE BADAN GENETYCZNYCH Z MATERIALU UZYSKANEGO Z:
BIOPSJI TROFOBLASTU / AMNIOPUNKCJI / KORDOCENTEZY

Imie i Nazwisko pacjentKi: «...cocoeveieiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiieiiciienenenenes

Data urodzenia: .....cocvvveiiniiieiiniineiieteniseetsetsstsnsonssestsssssnssnscssssnsonssne PESEL: «.ciiuiiiiiiiiiiiiniiniieciatesecsntonsssssnssnssnnses

Wyrazam zgode / nie wyrazam zgody* na wykonanie badania genetycznego z materiatu biologicznego pochodzenia ptodowego (ptyn
owodniowy/trofoblast/krew ptodu/inny) pobranego podczas procedury inwazyjnej przeprowadzonej w trakcie cigzy.

Wyrazam zgodg / nie wyrazam zgody* na przechowywanie izolowanego DNA po zakonczeniu diagnostyki z zachowaniem tajemnicy
danych.

Wyrazam zgodg / nie wyrazam zgody* na wykorzystywanie DNA do badan naukowych, majacych na celu rozszerzenie wiedzy na temat
podtoza molekularnego chorob genetycznych, z zachowaniem warunkéw anonimowosci.

Wyrazam zgode / nie wyrazam zgody* na informowanie mnie w przysziosci o wynikach badan naukowych wtedy, gdy moglyby one
stanowi¢ podstawe do rozpoznania choroby genetycznej lub zwickszonego ryzyka jej rozwoju.

Wyrazam zgode¢/nie wyrazam zgody* na poinformowanie mnie o ryzyku ujawnienia si¢ okreslonej patologii w przysztosci w zwiazku ze
stwierdzeniem obecnosci tzw. zmian nieoczekiwanych.

Ponadto zostalam poinformowana, ze:

uzyskany wynik moze wskazywa¢ na konieczno$¢ pobrania materiatu biologicznego od innych cztonkéw rodziny,

wynik badania moze pomdc w ustaleniu nosicielstwa defektu genetycznego w mojej rodzinie oraz wsréd moich krewnych,

wynik badania moze sta¢ si¢ podstawa do okreslenia ryzyka genetycznego dotyczacego okreslonej jednostki chorobowej w rodzinie i wérod
dalszych krewnych (jesli bedzie to mozliwe),

w niektorych przypadkach uzyskany wynik badania bedzie nieinformatywny, badanie nie uda si¢ z przyczyn technicznych lub DNA ulegnie
degradacji, wtedy zaistnieje potrzeba powtérnego pobrania materiatu do badan,

wynik badania moze wykaza¢ obecnos¢ zmian tzw. nieoczekiwanych (nie zwigzanych ze wskazaniem do badania) majacych wartos$¢
diagnostyczna,

w przypadku, gdy pokrewienstwo migdzy cztonkami badanej rodziny jest inne niz deklarowane, wynik badania moze by¢ niewlasciwie
zinterpretowany.

Oswiadczam, ze w pelni zrozumiatam informacje przekazane przez lekarza, dotyczace: rozpoznania, wskazan do przeprowadzenia inwazyjnej
diagnostyki prenatalnej, metody badania, jej ograniczen oraz zakresu i istoty ewentualnych powiktan.

Warszawa, (data wydruku)

(imi¢ i nazwisko lekarza)

(podpis pacjentki) (podpis lekarza)

Brak odpowiedzi w punktach 1-5 (podkreslenia jed z wariantow) trak 1y jest jako wyrazenie zgody.

* niepotrzebne skresli¢, ** wymagane do wykonania badan genetycznych




