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Carrier Screening Request form

Dane podstawowe pacjenta Lekarz prowadzacy
Imie: Imie i nazwisko:
Nazwisko: Adres:

Data urodzenia: Pte¢: L0 Mezczyzna [ Kobieta

Adres :

Telefon: Telefon:

Informacje kliniczne
Czy pacjentka jest w cigzy?

Kopia wynikéw do innego lekarza:

[0 Tak / OO Nie Imie i nazwisko:
Czy w rodzinie wystepowaty choroby genetyczne? Adres :
O Tak O Nie

Jesli tak, prosze podac szczegoty:

Telefon:

Rodzaj pobranej probki
[0 Wymaz z policzka O Krew 3 x 4,5 mL probéwka EDTA [0 DNA Data pobrania:

Rodzaj badania

Rozszerzone badanie nosicielstwa ( € ) Zawiera nastepujace testy: ( ¢ >400 gendw, & >400 gendw & choroby sprzezone z picia,
w tym mukowiscydoza, SMA, zespdt tamliwego chromosomu X)

O Indywidualne [0 Badanie dla pary *
* Kazdy z partneréw musi wypetnic i podpisac¢ dwa formularze: jeden jako pacjent gtdwny i jeden jako partner.

Swiadoma zgoda pacjenta (przeczytaj na odwrocie strony)
Potwierdzam, ze zostatem poinformowany o celu, zakresie i ograniczeniach badania zgodnie z informacjami podanymi na odwrocie formularza

Podpis
pacjenta:
Data :

Dotyczy tylko badania dla pary
Dane partnera Swiadoma zgoda partnera
Imig : Wyrazam zgode na uwzglednienie moich wynikéw w raporcie partnera
Nazwisko : Podpis

partnera:
Data urodzenia : Pte¢ : 0 Mezczyzna [ Kobieta
Adres :

Lekarz prowadzacy
(Podpis)

BARCODE

Data zlecenia:
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Informacje dla pacjentéw dotyczace rozszerzonego badania nosicielstwa

Cel badania

Rozszerzone badanie nosicielstwa to test genetyczny pozwalajacy zidentyfikowac nosicieli powaznych, choréb dziedzicznych wieku dziecigcego.
Osoby bedace nosicielami posiadajg zmiany genetyczne, ktére same w sobie nie powodujg probleméw zdrowotnych, ale zwigkszajg ryzyko
urodzenia dziecka z chorobg genetyczna.

Kazda dorosta osoba, ktéra chce poznac status nosicielstwa, moze wykonac¢ badanie przesiewowe, ktére jest szczegodlnie zalecane parom
planujgcym cigze. Badania przesiewowe w kierunku nosicielstwa nie sg na ogét zalecane osobom niepetnoletnim, chyba ze odbyty one konsultacje
genetyczng i uzyskaty zgode lekarza genetyka klinicznego.

Ograniczenia

Nalezy podkresli¢, ze zaden test nosicielstwa nie jest w stanie wykry¢ wszystkich mozliwych mutacji powodujgcych choroby genetyczne. Nasi
eksperci kliniczni i naukowi wybrali jednak najlepsze dostepne technologie aby wykry¢ najbardziej istotne mutacje zwigzane z dziedzicznymi
chorobami uwzglednionych w tescie. Interpretacja wynikéw moze réwniez zaleze¢ od innych badan, pochodzenia etnicznego oraz historii choréb
w rodzinie.

Bycie nosicielem zwigksza ryzyko przekazania mutacji dziecku, jednak prawdopodobienstwo urodzenia chorego dziecka moze by¢ trudne do

oszacowania bez wyniku testu nosicielstwa partnera reprodukcyjnego.

Procedura badania
Badanie mozna wykonac¢ indywidualnie lub w ramach testu dla par Pary majg do wyboru dwie opcje:.:

» Najpierw pobiera sig probke | przeprowadza sig test u partnerki. Jesli okaze sie, ze jest nosicielkg choroby autosomalnej recesywnej, probke
mozna pobraé od partnera w celu przeprowadzenia badania przesiewowego na nosicielstwo w pézniejszym termienie. U okoto 70% par
kobieta jest nosicielkg | zaleca sie przeprowadzenie testu u partnera. Ta opcja opdzni zatem otrzymanie ostatecznego raportu o kilka tygodni.

e Jednoczesne pobranie i analiza probek od obojga partneréw. Skraca to czas oczekiwania na wynik oraz pozwala na uzyskanie ostatecznego
(wspdlnego) raportu.

Mezczyzni bez objawow nie sg badani pod kgtem choréb sprzgzonych z chromosomem X, poniewaz ich dzieci nie sg narazone na wysokie ryzyko
zachorowania na te schorzenia.
Rekomendowany czas na wykonanie badania to okres przed poczeciem dziecka. Mozna je jednak wykona¢ rowniez we wczesnej cigzy.

Ochrona prywatnosci

Probki bedg analizowane w laboratorium Fulgent Genetics w USA, co oznacza, ze dane osobowe bedg podlegaty tamtejszym regulacjom
dotyczacym prywatnosci i ochrony danych

Raport dla pary nie zostanie wygenerowany, jesli partner nie wyrazi zgody na udostepnienie wynikéw.

Historia chorob w rodzinie

Jesli w rodzinie wystepowaty choroby dziedziczne, zalecamy konsultacje z genetykiem klinicznym, przed wykonaniem badania. Przekaz lekarzowi
jak najwiecej informacji, w tym wyniki wczesniejszych badan, ktére mogly zostaé wykonane dla innych czionkéw rodziny. Jesli w rodzinie
zidentyfikowano konkretng mutacje, bardziej odpowiednie moze by¢ przeprowadzenie testu ukierunkowanego na dang mutacje.

Wyniki
Wyniki badania w j. angielskim i j. polskim bedg dostepne w ciggu 4-6 tygodni od momentu dotarcia probki do laboratorium.
Jesli nie zostanag wykryte zadne mutacje, oznacza to znaczgce zmniejszenie ryzyka nosicielstwa oraz urodzenia dziecka z badang choroba.

. Jesli zostanie wykryta mutacja, oznacza to, ze pacjent jest nosicielem i istnieje zwiekszone ryzyko urodzenia chorego dziecka.
W takim przypadku lekarz moze zalecic¢ przebadanie partnera pod katem tej samej mutacji.

Zgodnie z najlepszymi praktykami i standardami laboratoriéw klinicznych pozostato$ci niezidentyfikowanych probek mozna wykorzystac do celow
kontroli jakosci, proceséw laboratoryjnych, opracowywania testéw laboratoryjnych i udoskonalania laboratorium. Wszystkie takie zastosowania
bedg zgodne z obowigzujgcymi przepisami prawa.

Wyrazam zgode [1  nie wyrazam zgody [  (brak zaznaczenia odpowiedniego pola oznacza zgode).



