Blueprint Genetics

INFORMERAT SAMTYCKE
HEL-EXOMSEKVENSERING - PATIENT/FAMILJEMEDLEM

Om hel-exomsekvensering

En korrekt genetisk diagnos utford i ratt tid mojliggor en 1amplig sjukdomshantering som avsevéart kan forbattra patientens
livskvalitet. Hel-exomsekvensering (WES - whole-exome sequencing) ar ett omfattande genetiskt test som utfors for att
identifiera avvikelser som kan ge upphov till en mangd olika genetiska sjukdomar.

Med WES sekvenseras generna (ca 20 000) i det manskliga genomets proteinkodande regioner d.v.s. exomet, med hjalp av NGS
(nésta generations sekvenseringsteknik). Trots att exomet bara utgor omkring 1 % av det fullstdndiga genomet, dr det har man
finner 85 % av alla sjukdomsorsakande mutationer.

Det diagnostiska resultatet frin WES overstiger de resultat som fas genom traditionella metoder av gendiagnostik. En definitiv
diagnos uppnas vanligtvis i 20-60 % av fallen, beroende pa det medicinska omradet. Oftast &r det allvarliga sjukdomar i ett tidigt
stadium som identifieras.

WES ar mest lampligt for individer

* med en komplex, ospecifik genetisk sjukdom med ett flertal olika diagnoser

* med en genetiskt mycket heterogen sjukdom

* med en misstankt genetisk sjukdom dar ett specifikt genetiskt test inte finns tillgangligt
e vars tidigare genetiska testing inte har gett resultat.

Chanserna att uppné en korrekt genetisk diagnos dkar om dven fordldrar eller andra familjemedlemmar inkluderas. For att
upptacka nya mutationer som inte finns hos fordldrarna, men som uppstéar i samband med bildandet av d4gg eller spermieceller
eller tidigt i utvecklingen, kréavs att bade patienten och patientens fordldrar testas. Dessa fordndringar star for merparten av
alla allvarliga utvecklingsstorningar.

Om du vill ha mer information om genetiska test for fordldrar och familjemedlemmar, kan du besoka
http;//blueprintgenetics.com/what-we-do/for-patients/

Jag bekréftar att informationen nedan har férklarats fér mig i samband med testet:

1. Resultaten fran det har testet kan visa att jag och/eller mina familjemedlemmar har en drvd sjukdom eller en hogre risk att
paverkas av en genetisk sjukdom. Jag forstér att testet kan visa tidigare okdnda biologiska férhallanden, som exempelvis
icke-faderskap.

2. Jagdr medveten om att testresultaten kan vara ofullstindiga rérande min genetiska status. Det ar kédnt att vissa genetiska
avvikelser orsakar sjukdomar medan andra ar godartade, men en del genetiska avvikelser som upptdcks dr av okand
betydelse. Beroende pa testets resultat kan min vardgivare rekommendera genetisk radgivning eller ytterligare test for
mig och/eller mina familjemedlemmar.

3. Jag forstar att en anonymiserad sammanstallning av testresultaten kan presenteras exempelvis pd moten, i vetenskapliga
tidskrifter och/eller i databaser 6ver DNA-avvikelser for att forbéttra forstaelse, diagnostik och behandling av liknande
kliniska tillstdnd. Information som kan avslja min identitet kommer aldrig att presenteras.

4. Om jag har valt alternativet med fakturering via patientforsdkring, godkdnner jag att min hdalsoplan eller mitt
forsakringsbolag betalar mina forsakringsforméner direkt till Blueprint Genetics. Jag godkénner att Blueprint Genetics
formedlar information rorande mitt test till mitt forsakringsbolag. Jag ar medveten om att jag ar juridiskt ansvarig for att
overfora alla pengar som jag tar emot fran mitt forsakringsbolag for utforandet av testet till Blueprint Genetics. Om min
forsdakring inte tacker dessa tjanster, eller om forsakringen endast tacker en del av det fullstindiga beloppet for testet, ar
jag skyldig att betala resterande belopp.

5. Jag dr medveten om att min framtida behandling inte kommer att paverkas pa négot sitt om jag viljer att inte godkdnna
de avsnitt som foljer. Om ingen ruta i ett avsnitt kryssas i, antas det att samtycke inte ges.
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Separat samtycke for provforvaring hos Blueprint Genetics i tre ar, for test av familjemedlemmar. Genom att
kryssa i rutan nedan godkdnner jag att mitt DNA-prov lagras i tre ar i Blueprint Genetics diagnostiska laboratorium i syfte
att testa familjemedlemmar. Utan detta tillstind kommer provet att lagras i cirka 12 manader.

Jag godkdnner att provet lagras i tre ar for test av familjemedlemmar.
Jag godkanner inte att provet lagras i tre ar for test av familjemedlemmar.

Separat samtycke for forskningsanvindning och langtidsforvaring.Genom att kryssa i rutan nedan godkénner jag att
mitt DNA-prov langtidsforvaras i Blueprint Genetics diagnostiska laboratorium (utan separat samtycke for langtidsférvaring
forvaras DNA-proven vanligtvis i cirka 12 mdanader) for anvdndning inom forskning inom &arftliga mendelianska
sjukdomar samt for att forbattra diagnostik och behandling av dessa sjukdomar. Forskningsuppgifterna som berér mig
kommer att behandlas konfidentiellt och kodas pé ett sitt som forhindrar att min identitet avsléjas utan den nyckelkod
som Blueprint Genetics forskningsldkare besitter. Vid behov kan de kodade forskningsuppgifterna behandlas inom eller
utanfor Europeiska unionen och anvdndas av andra forskningsgrupper eller foretag som deltar i undersokningarna. Jag
godkdnner harmed att de angivna forskningsuppgifterna anvands i enlighet med detta samtyckesdokument. Uppgifterna
kommer att lagras i 50 ar.

Jag forstar att mitt samtycke till forskningsanvandandet av de diagnostiska proverna ar frivilligt och att jag kan dra tillbaka
mitt samtycke och deltagande ndr som helst innan studien har slutforts. Jag ar medveten om att informationen som samlas
in fram till mitt tillbakadragande kommer att anvdndas som en del av forskningsmaterialet.

Jag godkdnner att provet langtidsforvaras och anvdnds i forskningssyfte enligt avsnitt 7 ovan.
Jag godkdnner inte att provet langtidsforvaras och anvinds i forskningssyfte enligt avsnitt 7 ovan.

Separat samtycke for rapportering av sekundara upptickter. Genom att kryssa i rutan nedan godkdnner jag att
Blueprint Genetics rapporterar eventuella sekunddra upptackter som inte dr direkt relaterade till anledningen till att
testet har bestillts for min vardgivare. Som sekundéra upptickter rapporterar Blueprint Genetics patogena eller sannolikt
patogena avvikelser i en mangd gener som ar associerade med diverse genetiska sjukdomar. Dessa gener, som sekundara
upptackter rapporteras for, ar de som ar inkluderade i "JACMG Recommendations for Reporting of Secondary Findings in
Clinical Exome and Genome Sequencing”, utgiven av American College of Medical Genetics and Genomics.

Jag forstar att de sekundéra upptackterna har medicinskt varde och kan medfora implikationer rérande min framtida
hilsa och familjeplanering. Jag forstar att franvaron av sekundéra upptéckter rorande séarskilda gener inte innebar att det
inte finns nagra patogena avvikelser i generna i fraga.

Blueprint Genetics maste ta emot detta samtycke inom 28 dagar fran insamlandet av proverna for att kunna rapportera
eventuella sekunddra upptéckter. Jag forstar att mina familjemedlemmar kan ta sina beslut rérande sekundara upptackter
oberoende av mitt beslut.

Jag godkanner att sekundéra upptackter rapporteras.
Jag godkanner inte att sekundara upptackter rapporteras.

Jag godkanner att Blueprint Genetics kontaktar mig angaende vidare genetisk forskning och/eller andra genetiska
tjdnster som ar relevanta for mig i framtiden. Jag kan dra tillbaka detta godkdnnande nar som helst.

PATIENT/FAMILJEMEDLEM (Patient, familjemedlem eller juridiskt ombud. Om dokumentet inte skrivs under av

patienten, ska relationen till patienten anges)

Genom att skriva under detta informerade samtycke bekréftar jag att jag har ldst dokumentet och forstar dess innehall. Jag har haft
mojlighet att stilla fragor rorande dokumentet, och mina fragor har besvarats.

Namn:

Fodelsedatum:

Underskrift:

Datum for underskrift:
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