Blueprint Genetics

TIETOON PERUSTUVA SUOSTUMUS -
EKSOMISEKVENSOINTI

POTILAS / PERHEENJASEN

Tietoa eksomisekvensoinnista:

Oikean geneettisen diagnoosin saaminen ajoissa helpottaa sairauden hallintaa ja voi parantaa potilaan elaméanlaatua
merkittavasti. Eksomisekvensointi on tehokas ja yksi kattavimmista geenitesteistd tautia aiheuttavien muutosten
tunnistamiseksi useissa geneettisissa sairauksissa.

Eksomisekvensoinnissa ihmisgenomin kaikkien noin 20 000 geenin proteiinia koodavat osat eli eksomi luetaan uuden
sukupolven sekvensointiteknologialla. Vaikka eksomi kattaa vain noin prosentin koko genomista, sijaitsee 85 % tautia
aiheuttavista mutaatioista eksomissa.

Eksomisekvensoinnin diagnostinen anti on huomattavasti perinteisid geenitesteja parempi. Varma diagnoosi saavutetaan
tyypillisesti 20 — 60 prosentissa tapauksista, lddketieteellisesta erikoisalasta riippuen. Varmimmin diagnoosi saavutetaan
vakavissa, varhaisessa idssa puhkeavissa sairauksissa.

Eksomisekvensointi sopii parhaiten henkildille, joilla

« on kompleksi, maarittelematdn geneettinen sairaus, jolle on monta vaihtoehtoista diagnoosia.
+ on geneettiseltd taustaltaan monimuotoinen sairaus.

« epailldadn geneettista sairautta, jolle ei ole saatavilla kohdennettua testia.

+ aikaisempi geenitestus on ollut tuloksetonta.

Vanhempien tai muiden perheenjdsenten sisallyttaminen testaukseen auttaa oikean geneettisen diagnoosin saavuttamista.
Eksomisekvensoinnin suorittaminen seka potilaalle ettda vanhemmille on valttamatonta sellaisten uusien mutaatioiden
|6ytamiseksi, joita ei ole vanhemmilla, mutta jotka ilmenevat joko muna- tai siittiosolujen muodostumisessa tai alkion
varhaisessa kehitysvaiheessa. Nédma mutaatiot aiheuttavat valtaosan vakavista kehityshairioista.

Lisatietoa geenitestauksesta potilaille ja perheenjasenille 16ydat osoitteesta:
http://blueprintgenetics.com/what-we-do/for-patients/

Vahvistan, ettd minulle on selitetty seuraavat testiin liittyvat asiat:

1. Tamadn testin tulokset saattavat osoittaa, ettd minulla ja/tai perheenjdsenillani on perinnéllinen sairaus tai kohonnut
geneettisen sairauden riski. Ymmarrdn, ettd tdssa testissa saatetaan havaita aiemmin tunnistamattomia biologisia
suhteita kuten isyyden poissulkeminen.

2. Olen tietoinen siita, ettei tdaman testin tuloksista ehka saa lopullista tietoa geneettisesta tilastani. Vaikka tiettyjen
geneettisten varianttien tiedetddnkin aiheuttavan sairauksia ja toisten olevan hyvéanlaatuisia, on erdiden
|oydettavien geneettisten varianttien merkitys epdavarma. Taman testin tuloksista riippuen ladkarini saattaa suositella
perinndllisyysneuvontaa tai minun ja/tai perheenjdsenteni jatkotestausta.

3. Ymmarran, etta tiivistelmia taman testin tuloksista saatetaan esittaa anonyymisti esimerkiksi kokouksissa, tieteellisissa
julkaisuissaja/tai DNA-varianttien tietokannoissa samankaltaisten sairauksien ymmartamisen, diagnosoinnin ja hoidon
parantamiseksi. Henkildtunnistetietoja ei esitetd koskaan.

4. Huom.: Kohta 4 ei koske julkisen terveydenhuollon asiakkaita. Jos olen valinnut potilasvakuutusta koskevan
laskutusvaihtoehdon, valtuutan sairausvakuuttajani maksamaan vakuutuskorvaukseni suoraan Blueprint Geneticsille.
Valtuutan Blueprint Geneticsin antamaan testaustani koskevia tietoja vakuuttajalleni. Ymmarran juridisen vastuuni
minkd tahansa vakuutusyhtioltani saamani rahasumman lahettamisesta Blueprint Geneticsille taman geneettisen
testin tekemiseksi. Ellei vakuutukseni korvaa ndita palveluja tai jos vakuutukseni korvaa ainoastaan osan summasta,
tdman testin loput kustannukset jadvat minun maksettavikseni.

5. Tiedostan, ettd suostumuksen antamatta jattaminen mihin tahansa seuraavista kohdista ei millaan tavalla vaikuta
hoitoni jatkotoimenpiteisiin. Mikali jotain seuraavista kohdista ei ole rastittu, oletetaan, ettei kyseiseen kohtaan ole
annettu suostumusta.
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6. Erillinen suostumus niytteen kolmevuotiseen sidilytykseen Blueprint Geneticsilla perheenjisentestausta
varten. Rastimalla jaljempana tata koskevan ruudun suostun DNA-ndytteen sadilyttamiseen kolmen vuoden ajan
Blueprint Geneticsin diagnoosilaboratoriossa mahdollista perheenjasentestausta varten. llman tata suostumusta
DNA-naytteita sailytetaan yleensa noin 12 kuukauden ajan.

Annan lupani ndytteen kolmevuotiseen sdilytykseen perheenjdsentestausta varten.
En anna lupaani ndaytteen kolmevuotiseen sdilytykseen perheenjasentestausta varten.

oo

7. Erillinen suostumus tutkimuskiyttoon ja pitkdaikaissdilytykseen. Rastimalla jéljempdna tdta koskevan
ruudun suostun DNA-ndytteen pitkaaikaissailytykseen Blueprint Geneticsin diagnoosilaboratoriossa (ilman erillista
suostumusta pitkaaikaissailytykseen DNA-ndytteita sailytetddn yleensa noin 12 kuukauden ajan) kyseisen nadytteen
kayttamiseksi mendeliaanisesti periytyvien sairauksien tutkimuksissa seka pyrkimyksissa parantaa mainittujen
sairauksien diagnosointia ja hoitoa. Minua koskevia tutkimustietoja kasitelldadn luottamuksellisina tietoina ja
ne koodataan siten, ettei henkildllisyyttani pystytd paljastamaan ilman Blueprint Geneticsin tutkimusladkarin
hallussa olevaa avainkoodia. Kyseisida koodattuja tutkimustietoja saatetaan tarvittaessa kasitelld myds Euroopan
unionissa tai sen ulkopuolella ja antaa jonkin toisen tutkimukseen osallistuvan tutkimusryhman tai yhtion kayttoon.

Suostun taten siihen, etta edelld mainittuja tutkimustietoja kdytetdan tassa suostumuksessa maaritettaviin
tarkoituksiin. Tietoja sdilytetdan 50 vuoden ajan. Ymmarran, etta suostumukseni diagnoositarkoituksia varten
otetun ndytteen tutkimuskdyttoon on vapaaehtoinen ja ettd voin perua tdmdn suostumuksen ja vetdytya
tutkimuksesta milloin tahansa ennen sen valmistumista. Olen tietoinen siitd, ettd tutkimuksesta vetdaytymiseni
paivdamaaradn mennessa kerdttyja tietoja kaytetddn tutkimusmateriaalin osana. Kieltdytymiseni osallistumasta
tutkimushankkeeseen tai vetdaytymiseni siita ei millaan tavoin vaikuta mydhempaan hoitooni.

Suostun naytteen tutkimuskayttdon ja pitkaaikaissailytykseen siten kuin edelld kohdassa 7 esitetaan.
En suostu naytteen tutkimuskayttoon ja pitkaaikaissailytykseen siten kuin edelld kohdassa 7 esitetaan.

oo

8. Erillinen suostumus sivuléydosten raportoimiseen. Rastimalla jaljempana tatd koskevan ruudun suostun siihen,
ettd Blueprint Genetics raportoi testini tilaavalle terveydenhuollon ammattihenkilélle mahdolliset sivuloydokset,
jotka eivat liity suoraan testini tilaamisen syihin. Blueprint Genetics raportoi sivuléydoksind patogeeniset seka
todennakdisesti patogeeniset variantit valituista geeneistg, joilla on yhteys useisiin geneettisiin sairauksiin. Nama
geenit on lueteltu suosituksessa “ACMG Recommendations for Reporting of Secondary Findings in Clinical Exome
and Genome Sequencing’, jonka on julkaissut tiedejdrjestd American College of Medical Genetics and Genomics.

Ymmarran, ettd sivuloydokset ovat ladketieteellisesti merkittavia, ja ettd niilld voi olla tulevaisuudessa vaikutusta
terveyteeni ja perhesuunnitteluun. Ymmarrdn, etta testissa sivuldyddsten puuttuminen tietysta geenista ei tarkoita,
etteikod kyseisessa geenissa voisi olla patogeenisia variantteja.

Blueprint Geneticsin onvastaanotettava tama suostumus 28 pdivan sisddn naytteen vastaanotosta, jotta sivuloydoksia
voidaan raportoida. Ymmarran, ettd perheenjdseneni voivat paattad omista sivuldydoksistadn minusta riippumatta.

Annan suostumukseni sivuldyddsten raportointiin.
En anna suostumustani sivuldyddsten raportointiin

oo

O  Annan Blueprint Geneticsille luvan ottaa minuun yhteyttd myohemman geenitutkimuksen ja/tai muiden kannaltani
olennaisten geneettisten palvelujen johdosta. Voin vetdytya tallaisesta yhteydenpidosta milloin tahansa.

POTILAS / PERHEENJASEN

Allekirjoittamalla tdméan lomakkeen ilmoitan lukeneeni tietoon perustuvan suostumuksen ja ymmartavani sen siséllon. Olen saanut tilaisuuden
esittaa tahan lomakkeeseen liittyvia kysymyksia, ja kysymyksiini on vastattu.

Potilaan nimi (tekstaten): Paivamaira:

Potilaan allekirjoitus: Perheenjédsenen tai laillisen edustajan allekirjoitus, mikili potilas on alaikidinen:

Perheenjisenen tai laillisen edustajan nimi ja suhde testattavaan, mikili potilas on alaikiinen (tekstaten):
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