INFORMACJA DLA PACJENTA

Ponizszy dokument zawiera istotne informacje dotyczace badania naukowego, do ktdérego
jestescie Panstwo zaproszeni. Ponizej znajdziecie Panstwo opis celu i przebiegu badania oraz
potencjalnego ryzyka i mozliwych korzys$ci wiazacych si¢ z uczestnictwem w tym badaniu. Prosimy o
dokladne zapoznanie si¢ z ponizsza informacja i w razie potrzeby omowienie pojawiajacych sig
watpliwos$ci z osoba informujaca Panstwa, ktora odpowie na wszelkie pytania.

Nazwa badania:

Analiza wplywu zroznicowania genomicznego na fenotyp
— badania blizniat jednojajowych

Osoby prowadzace badania:

Prof. dr hab. n. med. Rafat Ptoski

Dr n. med. Matgorzata Rydzanicz

Zaktad Genetyki Medycznej, Warszawski Uniwersytet Medyczny
ul. Pawinskiego 3c, 02-106 Warszawa

Tel.: 22 5720 695

Cel badania:

Genomy blizniat jednojajowych sa do siebie bardzo podobne, stad materiat DNA pochodzacy od
blizniat jednojajowych czgsto wykorzystuje si¢ przy poszukiwaniu podstaw wielu chordb, zaburzen
metabolicznych czy genow odpowiedzialnych za ksztattowanie réznych cech naszego organizmu. Z
uwagi na podobienstwo sekwencji DNA blizniat jednojajowych, wyltonienie réznic i dopasowanie ich
do cechy, ktora pojawita sig¢ tylko u jednego z blizniat jest duzo tatwiejsze niz w przypadku innego
rodzaju pokrewienstwa lub jego braku. Celem prowadzonych przez nas badan jest analiza
poréwnawcza genomow blizniat jednojajowych o odmiennym fenotypie (np. chory-zdrowy, wysoki-
niski, szczuply-otyly) i wylonienie r6znic w sekwencji DNA warunkujacych obserwowana zmienno$¢.

Kryterium kwalifikacji do udzialu w badaniu:
Do badan genetycznych kwalifikowane beda WYLACZNIE te pary blizniat, u ktorych na poziomie
genetycznym potwierdzony zostanie status blizniat jednojajowych.

Procedury i przebieg badania:

1. Pierwszy etap badan bedzie polegat na genetycznej weryfikacji zygotycznosci blizniat.

2. U blizniat zakwalifikowanych do dalszych badan przeprowadzone zostanie sekwencjonowania
egzomowe (analiza sekwencji kodujacych genomu) w celu identyfikacji réznic w DNA, ktore moga
warunkowac¢ obserwowane roznice w fenotypie blizniat.

3. W niektérych przypadkach analiza genetyczna bedzie poglebiona o sekwencjonowania catego
genomu oraz analiz¢ zmian epigenetycznych.

4. Material genetyczny rodzicoOw blizniat bgdzie wykorzystany jako referencja w badaniach
walidacyjnych oraz pozwoli na okreslenie statusu wykrytych roznic (wariant odziedziczony od
rodzicow lub wariant powstaty de novo).

5. Zrédtem materiatu do badan weryfikujacych zygotyczno$é¢ blizniat bedzie DNA izolowany z
wymazu z jamy ustnej. Zrédtem materiatlu do badan genomicznych bedzie DNA izolowany z krwi
obwodowej lub §liny blizniat i rodzicoéw. Krew, w ilosci 5 ml (jedno wktucie igly), pobierana bedzie
przez wykwalifikowana osob¢ w gabinecie zabiegowym przy pomocy jednorazowych, sterylnych
narzedzi.

6. Wszystkie proby DNA beda kodowane tak aby nie postugiwaé si¢ danymi osobowymi w czasie
prac laboratoryjnych.

7. DNA bedzie wykorzystywany wylacznie do badan naukowych nad wplywem zréznicowania
genomicznego na fenotyp w oparciu o analiz¢ blizniat jednojajowych.




8. Proby DNA beda przechowywane w Zakladzie Genetyki Medycznej Warszawskiego Uniwersytetu
Medycznego w Warszawie do momentu zakonczenia badan lub wyczerpania si¢ materialu
genetycznego.

9. Proby DNA nie zostang sprzedane ani udostgpnione osobom trzecim do zadnych nienaukowych lub
medycznych testow.

Niebezpieczenstwa wynikajace z udzialu w badaniu:

Udziat w badaniu nie niesie za soba zadnych zagrozen. Niemniej jednak, w toku badan moga zostac
ujawnione warianty sekwencji DNA predysponujace do rozwoju chordb lub nosicielstwo defektu
genetycznego. W toku badan moga zosta¢ takze ujawnione rozbiezno$ci pomigdzy faktycznym a
deklarowanym rodzajem pokrewienstwa w badanej rodzinie (np. wykluczenie ojcostwa).

Korzysci z udziatu w badaniu:

Korzysci ptynace z prowadzonych badan maja gltdwnie charakter poznawczy. Mamy jednak nadzieje,
ze dzieki udostepnieniu materiatu genetycznego do badan nad wpltywem zréznicowania genomicznego
na fenotyp uda si¢ ustali¢ uwarunkowania genetyczne determinujace obserwowane u blizniat
jednojajowych réznic w wygladzie lub predyspozycji do rozwoju chorob.

Koszty:
Pacjent nie ponosi zadnych kosztow zwiazanych z realizacja projektu.

Poufnos¢ danych osobowych:

Dla kazdego z uczestnikdw badania przyporzadkowany zostanie anonimowy kod. Jedynie badacz
prowadzacy bedzie dysponowat pelnymi danymi uczestnika badania. Ze wzglgedu na konieczno$é
ewidencji pobranego materialu dane osobowe beda przetwarzane jedynie do celow naukowych.
Pani/Pana anonimowos$¢ wobec 0sob trzecich zostanie zachowana zgodnie z ustawa o ochronie danych
osobowych z dnia 29.08.1997 (Dz. U. 1997 r. Nr 133, poz. 883).

Rezygnacja z uczestnictwa w badaniach:

Moze Pani/Pan wycofa¢ si¢ z badania w kazdej chwili i na kazdym etapie jego trwania. Decyzja o
wycofaniu si¢ z badania pozostanie bez wptywu na dalsza opieke i Pani/Pana leczenie. Nie wyniknie z
tej decyzji zadne dodatkowe ryzyko czy konsekwencje zdrowotne i nie utracicie Panstwo zadnych
przywilejow. Po podjeciu decyzji o wycofaniu si¢ z badania, Pani/Pana probka DNA zostanie
wylaczona z analiz.

Zgoda na udzial w badaniach genetycznych:

Wyrazenie zgody na udzial w badaniach genetycznych nad wptywem zréznicowania genomicznych na
fenotyp u blizniat jednojajowych oznacza, ze zapoznal/a si¢ Pan/Pani z informacjami o sposobie
wykorzystania podebranego od Pana/Pani materiatu genetycznego, procedurach i celu prowadzonych
badan, wynikajacych z nich potencjalnych korzysci i niebezpieczenstw. Potwierdzeniem wyrazenia
zgody na udziat w jest podpisanie formularza Swiadomej Zgody Pacjenta na udziat badaniach.

Informacja dla Pacjenta/Opiekuna o badaniu: Analiza wplywu zroznicowania genomicznego na
fenotyp — badania blizniqt jednojajowych, wersja nr 1, Warszawa, 29.04.2014



