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Fisa insotire

4
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is

Analize solicitate

probe testare genetica

REFERENCE
LABORATORY

Campurile marcate sunt obligatorii (*)

*Cod analiza: *Analiza:

Analize:
[ Single gene testing
[ Array (aCGH)
[ Del/Dup Analysis
[J NGS Based CNVs

[J Gene panel testi

[ Clinical Exome (CES)
[J Whole Exome (WES)
] Whole Genome (WGS)

[ Testare purtator (Carrier testing)

MuUtatie:
Rud3 testatd la REFERENCE LABORATORY [ DA [ NU

Dacd DA, notati ID-ul anterior:

ng

LI NIPT LlAltele: ... Grad derudenie: ...
*Tipul analizei: [ Doar pacient index | [ Trio *Data recoltarii:
0 Mama [ Tata O Frate/Sora [ Other: ...
*Probd: [ Sangeintegral (] Saliva [JADN [ RefLabCard®, numar:
[ Lichid amniotic [ Vilozitati coriale [ Biopsie

*prenatal: (I Nu [ Da (*varsta gestationala: ) *Constatari accidentale/secundare: (1 Da [ Nu
Informatii pacient

FNUME: | FPrenuUMe: | ... *Data nasterii: ...
*Sex: JF O M [ Necunoscut Testat in antecedente la REFERENCE LABORATORY [ Nu [ Da, ID-ul: ... ...
*Tara *Oras *Cod postal:

*Data nasterii:

*Sex: OF OM

[J Necunoscut

*Grad rudenie [0 Mama [ Tata [ Frate/Sora [ Altul:

*Prezinta membrul 1 acelasi fenotip ca si pacientul? [ Nu

1 Da [ Partial [ Incert

Membru familie 2 (se va completa doar in cazul analizei TRIO)

FNUME: e *Prenume: |, *Data nasterii:
*Sex: OF [OM [ Necunoscut *Grad rudenie [0 Mama [ Tatda [ Frate/Sorda [l Altul .
*Prezinta membrul 2 acelasi fenotip ca si pacientul? [0 Nu [1 Da [ Partial [ Incert
Informatii medic trimitator
FNUMe: s FPrenume: FEMaIls e
FCNICE: e Department: | ... ... Tel: . Fax: ..o,
FAIesa: s *Cod postal: .. *Oras Judet: ...

Prin prezenta confirm corectitudinea informatiilor de mai sus.

Localitate, data

Semndtura si parafa medic
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Istoric pacient Campurile marcate sunt obligatorii *

*Indicatii pentru testare: [ Diagnostic [ Istoric familial [ Altele: [ Varsta debut: [ Neafectat

Descrieti informatiile clinice relevante (atasati posibilul material de sustinere):
Variantele sunt raportate pe baza informatiilor clinice furnizate, prin urmare, informatiile clinice si fenotipice detaliate cresc probabilitatea diagnosticului.

*Istoric familial: Arbore genealogic (Pedigree)
A. Cosangvinitate O Da I Nu
B. Frate/sord afectat [J Da [ Nu
C. Descrieti alt istoric familial relevant:

Testare anterioara cu rezultate patologice Testare anterioara cu rezultate normale

Specificati diagnostic diferential (daca este cazul) Specificati genele de interes (daca este cazul)
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Bifati caracteristicile clinice relevante*

REFERENCE

LABORATORY
B GENETICS

METABOLISM
O Valoarea patologica creatinkinaza
O Valoare patologica creatinfosfokinaza
O Carnitina plasmatica scazuta
O Alanina crescuta
O Piruvat crescut
O Dezvoltare intarziata
O Hipoglicemie
O Lactat crescut in LCR
[ Cetoza
O Acidoza lactica
O Acidurie organica

NEURODEZVOLTARE
O ADHD
O Tulburare din spectrul autist
O Dezvoltare tardiva limbaj
O Dezvoltare tardiva motorie
O Dezvoltare tardiva
O Regresie
O Encefalopatie
O Dezvoltare motricitate fina tardiva
[ Dezvoltare motricitate grosiera tardiva
O Pierderea auzului
O Dizabilitate intelectuald
O Dificultati de invatare
O Tulburare obsesiv-compulsiva
O Simptome psihiatrice
O Cefalee recurenta
O Convulsii
O Dezvoltare tardiva limbaj

NEUROMUSCULAR

O Ataxie

O Coree

O Distonie

O Hiperreflexie

O Hipertonie

O Hipotonie

O Slabiciune musculara

[ Distrofie musculara

O Neuropatie

O Parkinsonism

[ Spasticitate
COMPORTAMENTALE
O Deficit de atentie
O Boli psihiatrice
BRAIN MALFORMATIONS AND IMAGING
O Girusuri corticale anormale

O Mielinizare anormala

O Ganglioni bazali anormali

O Agenezie de corp calos

O Atrofie cerebrald

O Hipoplazie cereberald

O Displazie corticala

O Hemimegalencefalie

O Heterotropie

O Holoprosencefalie

O Hidrocefalie

O Leucodistrofie

O Lisencefalie

O Macrocefalie

O Microcefalie

O Leucomalacie periventriculara

CONVULSII

O Convulsii febrile
O Convulsii focale
O Convulsii generalizate
ALTE AFECTARI NEUROLOGICE
O Craniosinostoza
O Dementd
O Cefalee
O Migrend
O AVC

O Morfologie renald anormald

O Tract urinar anormal

O Hidronefroza

O Malformatii renale

[0 Agenezie sau disgenezie renala
O Chist renal

O Disfunctie tubulara renala

O Tubulopatie renala

CARDIOVASCULAR 0 Ihtioza
O Angioedem HEMATOLOGIE & IMUNOLOGIE

O Dilatatie de aorta

O Aritmie/tulburare de conducere
O Defect septal atrial

O Cardiomiopatie

O Coarctatie de aorta

O Cardiomiopatie dilatativa

O Hipertensiune

O Cardiomiopatie hipertrofica

O Hipoplazie de cord stang

O Hipotensiune

O Limfedem

O Malformatie cardiaca si a vaselor mari
O Infarct miocardic

O AVC

O Tetralogie Fallot

O Vasculita

O Defect de sept ventricular

OFTALMOLOGIE O Mielofibroza

O Miscari oculare anormale

O Vedere anormala

O Blefarospasm

O Cecitate

O Cataracta

O Colobom

O Oftalmoplegie cronica externa progresiva
O Glaucom

O Microftalmie

O Nistagmus

O Oftalmoplegie

O Atrofie opticd

O Ptoza

O Retinitis pigmentosa

[ Retinoblastom

O Strabism

O Tulburari de vedere

ENDOCRINOLOGIE
O Diabet zaharat

O Hiperparatiroidism

O Hipoparatiroidism

O Hipertiroidism

O Hipotiroidism

O Paragangliom

O Feocromocitom

GASTROENTEROLOGIE O Polidactilie

O Megacolon aganglionar
O Diaree cronica
O Pseudoobstructie intestinala cronica
O Constipatie
O Diaree
O Transaminaze hepatice crescute
O Varsaturi frecvente
O Reflux gastroesofagian
O Gastroschizis
O Insuficientd hepatica
O Hepatomegalie
[0 Boala Hirschsprung
O Obezitate
O Stenoza pilorica
O Fistula traheoesofagiana
O Varsaturi
SISTEM REPRODUCTIV
O Ambiguitate sexuala
O Criptorhidism
O Hipogonadism
O Hipospadias
O Infertilitate
O Testicul necoborat

DERMATOLOGIE

O Anomalii ale parului

O Anomalii ale unghiilor

O Pigmentare tegumente anormald
O Vezicule

O Anomalii ale tesutului conjunctiv
O Piele hiperextensibila

O Anomalii de hemoglobina
O Tulburari de coagulare

O Anemie

O Imunodeficienta

O Mielofibroza

O Neutropenie

O Pancitopenie

O Splenomegalie

O Trombocitopenie

ONCOLOGIE

O Polipoza adenomatoasa colonica
O Polipoza adenomatoasa

O Tumora cerebrald

O Cancer mamar

O Cancer colorectal

O Leucemie

O Melanom

O Neoplasm pulmonar
O Neoplasm cutanat
O Paragangliom

O Feocromocitom

0SOS, DEZVOLTARE & PRENATAL

O Morfologie faciala anormala

O Morfologia anormald a membrelor
O Coloana vertebrald anormald
O Anomalii sistem osos

O Despicatura labiald/palatina

O Picior stramb congenital

O Contracturi

O Craniosinostoza

O Caracteristici dismorfe

O Malformatii auriculare

O Fracturi

O Hemihipertrofie

O Hydrops fetalis

O Retard de crestere intaruterind
O Hipermobilitate articulara

O Anomalii ale membrelor

O Multiple contracturi articulare
O Oligohidroamnios

O Crestere excesiva

0 Nastere prematurd
O Scolioza

O Statura mica

O Sindactilie

[ Picior varus equin
O Staturd inalta

O Anomalii vertebrale

ALTELE
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CONSIMTAMANT INFORMAT REFERENCE
PENTRU EFECTUAREA ANALIZELOR GENETICE m

Campurile marcate sunt obligatorii (*)

g
PN

1. Consimtamant informat semnat al pacientului
2. Consimtamant informat semnat de catre medicul trimitator

1. Consimtamant informat semnat al pacientului
Prin semnarea acestui consimtamant eu (sau eu, in calitate de reprezentant legal) confirm ca am fost informat de catre medicul meu cu privire la
analiza geneticd, scopul, domeniul, tipul, implicarea analizei genetice planificate, a rezultatelor care se pot obtine, sansele despre posibila preventie si/

sau tratament al posibilelor boli asociate furnizdrii probei necesare pentru analiza genetica si obtinerea rezultatelor analizei genetice.

Toate indoielile mele au fost inlaturate si am avut suficient timp pentru a lua o decizie in cunostintd de cauza cu privire la analiza genetica:

*Analiza genetica:

Prin semnarea consimtamantului informat, certific faptul ca inteleg urmatoarele puncte (1.1-1.3):

1.1. Rezultatele testului ar putea dezvalui ca eu si/sau membrii familiei mele avem o afectiune mostenitd sau avem mari sanse de a fi afectati de o
boald genetica. Sunt constient de faptul ca acest test ar putea arata relatii biologice nedetectate anterior, inclusiv non-paternitate.

1.2. Sunt constient ca rezultatele acestui test se pot dovedi a fi incerte in ceea ce priveste starea mea geneticd. Unele variante genetice pot
determina afectiuni, iar altele sunt cunoscute ca fiind benigne. In plus, exista o serie de variante genetice cu semnificatie necunoscuta. Testarea si
consilierea mai ampla pot fi recomandate pentru mine sau membrii familiei in functie de rezultatele testului.

1.3. Sunt constient de faptul ca rezultatele testului pot fi utilizate cu scopul de a imbunatati intelegerea, diagnosticarea si tratarea cazurilor
similare, pot fi prezentate in intalniri sau publicatii stiintifice si/sau diferite baze de date. inteleg faptul ci datele cu caracter personal vor fi
anonimizate.

Prin semnarea acestui consimtamant informat, certific faptul cd inteleg urmatoarele puncte (1.4-1.8):
1.4. Efectuarea analizei.
Sunt de acord ca REFERENCE LABORATORY sa efectueze analiza genetica mentionatd mai sus.
1.5. Colectarea si prelucrarea datelor cu caracter personal.

Certific faptul ca imi dau permisiunea ca medicul meu si REFERENCE LABORATORY sa colecteze si proceseze datele clinice personale, pentru
efectuarea analizei genetice, inclusiv transferul datelor clinice personale intre medicul meu si Reference Laboratory, peste frontierele
internationale. Inteleg c& datele mele clinice includ datele mele personale (inclusiv numele si adresa), relatii de familie, varsta si data nasterii,
etnie, nationalitate, simptome si orice alte informatii medicale, boli, probe cu date genetice identificabile, rezultatele analizei si constatarile.

1.6. Raportarea rezultatelor.

Tn cazurile in care REFERENCE LABORATORY este abilitat sunt de acord sa ma informeze, pe medicul meu sau pe laboratorul solicitant cu privire la
rezultatele analizei genetice si sa furnizeze la cerere, datele brute ale analizei genetice pentru mine, medicului meu sau laboratorului solicitant.

1.7. Depozitarea si utilizarea pe termen lung a datelor clinice personale si a probei (ramase).

Sunt de acord ca datele mele clinice personale si proba (rdmasad) sa fie utilizate pentru verificarea rezultatelor analizei, daca este necesar, si sa
ajute la continuarea cercetarii, imbunatatirii si dezvoltdrii metodelor de diagnosticare si a solutiilor terapeutice. Aceste masuri pot oferi sprijin,
sfaturi medicale si indrumari legate de diagnosticul si tratamentul bolilor posibile pentru mine si familia mea.

Informatiile mele sunt tratate ca fiind confidentiale si codificate astfel incat identitatea mea sa nu poatd fi dezvaluita fara codul care va fi in
posesia REFERENCE LABORATORY. Rezultatele mele anonimizate pot fi prelucrate in interiorul sau in afara Uniunii Europene si pot fi emise numai
pentru utilizarea de cdtre altii care participd la studiu, cum ar fi grupuri de cercetare sau companii. Prin prezenta imi dau permisiunea pentru
utilizarea rezultatelor mele pentru scopurile mentionate in acest document. Datele vor fi stocate timp de doudzeci de ani.

Prin selectarea casetei corespunzatoare, confirm urmatoarele

e Sunt de acord ca, atata timp cat a fost acordat consimtamantul prealabil, REFERENCE LABORATORY va pdstra (1) rezultatele analizei

genetice, datele clinice personale pe care le-am furnizat si informatii relevante despre membrii familiei (afectati) - atata timp cat au

acordat consimtamantul prealabil si (2) proba mea (atat proba primara cat si cea prelucratd) pentru o perioada de pana la 20 de ani si ca

aceste date si/sau probe ramase pot fi utilizate in scop de cercetare internd, validare a procedurilor, imbunatatirea si evolutia metodelor

de testare.

e Sunt constient de faptul cd proba utilizatd in scop diagnostic poate fi folosita pentru cercetare, acest lucru este voluntar si pot sa retrag
participarea in orice moment, chiar inainte de finalizarea studiului. De asemenea, sunt constient de faptul cd orice date colectate pana la

data deciziei mele de retragere pot fi utilizate in cercetare. Pagina 4/5



CONSIMTAMANT INFORMAT REFERENCE

PENTRU EFECTUAREA ANALIZELOR GENETICE LABORATOR:

’
QNI

Campurile marcate sunt obligatorii (*)

e Am inteles ca in scopul cercetdrii, stiintifice si comerciale, pentru a ajuta si contribui la diagnosticarea modificarilor genetice, a bolilor
altor pacienti, REFERENCE LABORATORY poate oricand sa imi proceseze datele clinice personale anonimizate sau pseudonimizate, de ex. in
bazele sale de date si in bazele de date referitoare la boli genetice. Medicilor externi, oamenilor de stiinta si companiilor li se poate oferi
accesul la date pseudonimizate sau anonimizate in scopul dezvoltdrii astfel incat sa se poata efectua cercetari stiintifice.

e Am inteles ca dupa o perioada de douazeci de ani, anonimatul datelor mele clinice personale si al probei (ramase) sunt pastrate si ca vor
deveni proprietatea REFERENCE LABORATORY. Ambele vor apartine apoi arhivelor REFERENCE LABORATORY si vor fi disponibile pentru
utilizare nerestrictionata.

e Am inteles ca nu se va acorda nici o compensatie pentru utilizarea datelor mele personale clinice sau a probei de catre REFERENCE
LABORATORY.

e Am inteles ca datele din bazele de date ale REFERENCE LABORATORY - o data anonimizate - nu pot fi distruse la cerere deoarece sunt
neidentificabile si nu pot fi detectate.

e Sunt constient de faptul ca, din cauza naturii sale neidentificabile si nedetectabile, datele din bazele de date ale REFERENCE
LABORATORY, odatd anonimizate, nu pot fi distruse la cerere.

D Da, imi dau consimtamantul pentru utilizarea datelor mele clinice personale si stocarea pe termen lung a probei (vezi sectiunea 1.7 de
mai sus).

|:| Nu, nu imi dau consimtamantul pentru utilizarea datele mele clinice personale si stocarea pe termen lung a probei (vezi sectiunea 1.7 de
mai sus).

1.8. Raportarea constatarilor secundare.

Secventierea intregului genom si secventierea exom-ului (WES si respectiv WGS) pot analiza simultan mii de gene. In consecints, exista sansa de a
gasi o variantd genetica care nu este legata de motivul initial pentru care a fost solicitat testul. Cunoscute ca si constatari accidentale, acestea pot
furniza informatii care nu au legdtura cu simptomele clinice raportate, dar ar putea avea o importanta medicala pentru viitorul diagnostic si
tratament. Sunt constient de semnificatia unor astfel de constatari secundare si imi acord permisiunea pentru ca REFERENCE LABORATORY sa
raporteze constatarile secundare in conformitate cu "Recomandarile ACMG pentru raportarea constatarilor secundare" sau sd raporteze
constatarile non-ACMG secundare recomandate la discretia sa (ca urmare a informatiilor stiintifice si medicale suplimentare din bazele de date
REFERENCE LABORATORY).

Sunt constient de faptul ca absenta constatarilor secundare nu inseamnd neaparat ca nu exista alte variante patogene.

La 28 de zile de la primirea probei, REFERENCE LABORATORY va trebui sd primeasca acest consimtamant pentru a raporta orice rezultate
secundare. Sunt constient de faptul cd membrii familiei mele pot decide asupra rezultatelor lor secundare, indiferent de decizia mea.

|:| Da, imi dau consimtamantul pentru raportarea constatarilor secundare.

D Nu, nu imi dau consimtamantul pentru raportarea constatarilor secundare.

Sunt constient de faptul ca am dreptul de a nu cunoaste rezultatele analizelor genetice descrise in explicatiile scrise mentionate mai sus si cd Tmi
pot retrage in orice moment consimtdmantul in viitor, fie in totalitate sau partial.

n cazul in care subsemnatul este reprezentantul legal al pacientului, acesta confirma c3 va da declaratiile de consimtimant mentionate mai sus in
numele pacientului.

*Data: *Pacient/Reprezentant legal *Semnatura Pacient/Reprezentant legal

Sunt constient de faptul ca pacientul isi poate exercita dreptul de a-si sterge rezultatele analizelor genetice in orice moment, iar aceastd cerere va
fi transmisa catre REFERENCE LABORATORY. Sunt de acord ca datele mele personale sa fie stocate in bazele de date REFERENCE LABORATORY in
scopul organizarii si facturarii.

Subsemnatul, confirm ca pacientul si-a acordat consimtamantul fie personal sau prin tutorele sau legal. Confirm ca pacientul sau reprezentantul
legal este capabil sa dea acest consimtamant si i-a fost acordat un interval corect de timp pentru a permite pacientului si/sau reprezentantului
legal sa ia decizia, sd acorde consimtamantul.

*Data: *Nume, prenume medic trimitator *Semnatura si parafa medic trimitator:
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