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Modelo de Documento de Consentimiento Informado

para pruebas de aCGH postnatal

solicita voluntariamente a qGenomics (Quantitative Genomic Medicine Laboratories, SL) la

realizacién de una prueba de hibridacién genémica comparada sobre arrays (aCGH) a partir de

ADN obtenido de una muestra biolégica procedente de

, para intentar determinar

si es portador de una ganancia o pérdida de material genético en sus cromosomas que, de

acuerdo con el conocimiento actual, pueda explicar el fenotipo observado.

SE ME HA INFORMADO Y HE ENTENDIDO QUE:

1. Las pruebas de aCGH requieren de la obtencién de una muestra de sangre, que implica un
cierto riesgo para la salud. Puede ser necesaria la obtencién de mds muestras si el
laboratorio identifica una alteracién, o si la muestra sufre un deterioro durante el envio o el

procesado.

2. Las pruebas de aCGH utilizan productos de investigacién (los chips de ADN) para la
identificacién de ganancias y/o pérdidas de material genético. La utilizacién de chips de
ADN nos permite obtener la misma informacién que las pruebas de citogenética cldsica
(cariotipo) en lo referente a ganancias y/o pérdidas de material genético, pero con un
mayor resolucién. Las pruebas de aCGH estdn consideradas como pruebas de investigacién
porque no se han realizado suficientes estudios como para tener la absoluta certeza que un
resultado normal signifique que no existe ninguna alteracién. Por esta razon, las pruebas de
aCGH pueden requerir del uso de otras pruebas genéticas de referencia para obtener

resultados concluyentes.

3. Enel caso que identifiquemos una ganancia o una pérdida de material genético, puede ser

necesario realizar esta misma prueba a otros miembros de la familia con el fin de
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determinar si es un cambio heredado o si s6lo estd presente en la muestra que estamos
analizando. Ademds puede ser necesario hacer otro tipo de pruebas confirmatorias. En
caso de no obtener muestras de estos familiares o de no poder realizar las pruebas
confirmatorias arriba referidas, puede darse el caso que no seamos capaces de interpretar

los resultados de manera adecuada.

4. Como en cualquier otro test genético, los resultados de este estudio pueden ser relevantes

para otros miembros de su familia.

5. La correcta interpretacién de los resultados de la prueba depende del diagnéstico clinico
del paciente y/o de la historia médica familiar y de que las relaciones familiares reportadas
sean ciertas desde el punto de visto biolégico. Las pruebas genéticas en otros miembros de
la familia pueden revelar que las relaciones biolégicas verdaderas no son consistentes con
las reportadas. Por ejemplo, pueden detectarse casos de no paternidad, lo que significa que

el padre verdadero del nifio es otro distinto al reportado.

6. Los arrays de CGH no pueden detectar alteraciones cromosémicas en las que la cantidad de
ADN no se ve alterada (reordenamientos equilibrados: translocaciones reciprocas,
translocaciones robertsonianas, inversiones e inserciones balanceadas), que afecten a
regiones que no estdn interrogadas por el array, o que tengan un tamafio inferior al de la
resolucion tedrica del array. El array no puede detectar mutaciones puntuales, alteraciones

en la metilacién, disomias uniparentales ni mosaicismo inferiores al 40%.

7. Las pruebas de aCGH son totalmente voluntarias. Si usted no desea someterse a esta
prueba, el cuidado médico no se verd afectado negativamente y recibird toda la atencién
que usted necesite. Los resultados de las pruebas de aCGH podrian identificar una causa de

los sintomas y podrian ser utilizados para brindarle una mejor atencién médica.

8. Lainterpretacién de las pruebas genéticas no es una tarea trivial, la metodologia a seguir

puede ser complicada y los resultados pueden tener implicaciones serias que requerirdn un
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asesoramiento genético adecuado. Asf pues, los resultados de este test s6lo serdn reportados
a un especialista. Los resultados son confidenciales y sélo se facilitardn a otro profesional o

personas autorizadas bajo mi consentimiento escrito.

9. Es responsabilidad del facultativo conocer la utilidad y limitaciones especificas de la prueba
que estd solicitando, asi como de comunicar al paciente estas limitaciones. Los resultados de
las pruebas y la informacién del paciente serdn guardados de manera confidencial y bajo

ningtn concepto serdn cedidas a terceras partes sin mi consentimiento expreso por escrito.
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CONTRIBUYA A LA MEJORA DE LA CALIDAD DE VIDA DE LAS PERSONAS

Quantitative Genomic Medicine Laboratories, SL (qGenomics) es una empresa pionera en la
aplicacién de nuevas tecnologfas al diagnéstico de enfermedades genéticas que colabora en
proyectos de investigacion y desarrollo con universidades, centros de investigacion y
hospitales ptiblicos de nuestro pais. En cumplimiento de normativas vigentes conservamos
las muestras biol6gicas (o sus derivados) recibidas para futuras validaciones y/o
investigaciones, manteniendo el completo anonimato sobre el origen de cada muestra.
Usted (o la persona autorizada) tiene derecho a no consentir el uso de su muestra para fines
de investigacién, sin que ello vaya en detrimento de las pruebas diagnoésticas o la
elaboracién de los resultados encargados a qGenomics. Usted (o una persona autorizada)
puede declinar en cualquier momento el consentimiento otorgado poniéndose en contacto
con qGenomics. Usted declina reclamar ningin derecho sobre los productos de

investigacion que pudieran desarrollarse a partir de la utilizacién de sus muestras.

En caso de autorizar la utilizacién del material sobrante de los andlisis realizados para fines

de investigacién, marque esta casilla O
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EL PACIENTE
Se me han explicado y he comprendido los riesgos, beneficios y limitaciones de las pruebas

genéticas. He leido y recibiré una copia de este consentimiento informado.

En ,a de de 20 _
Firma del Paciente Fecha
Firma del padre, madre o representante legal Fecha

EL MEDICO / CONSEJERO GENETICO

He comunicado los riesgos, beneficios y limitaciones de las pruebas genéticas al paciente, padre,
madre o representante legal. He revisado el formulario en presencia del paciente, padre, madre
o representante legal. Acepto la responsabilidad del consejo genético previo y posterior a la

prueba genética.

En ,a de de 20

Firma del Médico/Consejero Genético Fecha

Quantitative Genomic Medicine Laboratories, S.L. — Joan XXIII, 10 - 08950 Esplugues del Llobregat - Barcelona - Espafia
Tel. (+34) 932.301.270 - www.ggenomics.com



