T‘{l(s {1 Laboratoriot

TIETOON PERUSTUVA SUOSTUMUS NGS-TUTKIMUKSEEN

Potilaan nimi

Henkilbturvatunnus

Vahvistan, ettd minulle/huoltajalleni on selitetty ja selvitetty seuraavat testaukseen liittyvat asiat:

1. Tiedostan, ettd tassa tutkimuksessa minulta etsitddn geneettistd muutosta, joka on
yhteydessa perinndlliseen sairauteen tai kohonneeseen geneettisen sairauden riskiin. Ymmarrén
myd@s, ettd tutkimuksessa saatetaan havaita muitakin perinnéllisyyteen liittyvid asioita, kuten
isyys- ja muut sukulaisuussuhteet.

2. Olentietoinen, ettd tutkimuksessa saatetaan l6ytaa variantti, jonka merkitysta tutkittavan sairauden
suhteen ei vield nykyadn tunneta hyvin. Tallaisista varianteista raportoidaan ne, jotka laboratorion
tiimi luokittelee joko todennékoisesti patogeeniseksi tai merkitykseltaan epaselvaksi variantiksi
(VUS, variant of unknown significance). Luokitus perustuu American College of Medical
Genetics and Genomics (ACMG) —jarjestdn suositukseen. Olen tietoinen, ettd
tutkimustuloksen tarkempaa tulkintaa varten ladkarini saattaa suositella lisatutkimuksia tai
perinnollisyysneuvontaa.

3. Olen tietoinen, ettd Tyksin L&&ketieteellisen genetiikan laboratorio tuottaa néaytteesténi
geenisekvenssin, analysoi ja tulkitsee tulokset, ja antaa lausunnon tutkimuksen tuloksesta.
Naytteesta tuotettu geenisekvenssi muokataan analysoitavaksi Sophia DDM - ohjelmistolla,
ja geenisekvenssia sailytetddn Sophia Geneticsin analyysipalvelimilla viiden vuoden ajan.
Naytteen tietojen mukana ei koskaan lahetetd henkilétunnistetietoja, vaan naytetunnisteena
kaytetdan ainoastaan Ladketieteellisen genetiikan laboratorion kéyttssa olevaa koodia.

4. Olen tietoinen, etté tutkimuksen tuloksia saatetaan mahdollisesti esittdd anonyymisti tieteellisisséa
julkaisuissa ja/tai kongresseissa. Henkildtunnistetietoja ei koskaan julkaista.

5. DNA-naytetténi sdilytetaan laboratoriossa itselleni tehtévia mahdollisia myohempidé tutkimuksia
varten. Halutessani voin kuitenkin tutkimuksen valmistumisen jalkeen pyytéa kirjallisesti DNA-
naytteeni tuhottavaksi.

6. Tutkimuksen laadusta riippuen on mahdollista, ettd naytteessani todetaan sellainen variantti, joka ei
ole yhteydessa tutkittavaan sairauteen (sivuldydokset). ACMG (American College of Medical
Genetics) on kansainvalisissa suosituksissaan listannut geeneja joiden patogeenisten ja
todennakdisesti patogeenisten sivuldydosten raportointia suositellaan eksomitutkimusten
yhteydessa. Ajantasainen listaus naista geeneistd on saatavilla laboratoriosta pyydettdessa. Lisaksi
tutkimuksen yhteydessa voidaan kliinisen harkinnan perusteella raportoida myos muita patogeenisia/
todennakdisesti patogeenisia muutoksia joilla on suoraan merkitysta potilaan terveydentilan
kannalta. Tallaisia voivat olla esimerkiksi korkean syopariskin aiheuttavat geenivirheet, joiden
perusteella potilaalle voidaan tarjota jatkotoimenpiteita.
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Allekirjoituksellani varmistan, ettd olen lukenut ja ymmartanyt tietoon perustuvan suostumuksen. Minulla
on ollut tilaisuus esittdd suostumukseen liittyvia kysymyksia ja kysymyksiini on vastattu.

OO0 Haluan saada tietooni mahdolliset sivuléydokset

O En halua saada tietooni mahdollisia sivuloydo6ksia

Potilaan nimi: Henkildtunnus:
Allekirjoittajan nimi (jos eri kuin potilas): Suhde potilaaseen (vanhempi, huoltaja, edunvalvoja):
Allekirjoitus: Paivays:

O Haluan saada tietooni mahdolliset sivuléydokset

O En halua saada tietooni mahdollisia sivuloyd6ksia

Tutkittavan nimi: Henkilbtunnus:

Suhde potilaaseen:

Allekirjoitus: Pdivays:

OO0 Haluan saada tietooni mahdolliset sivuléydokset

O En halua saada tietooni mahdollisia sivuloydo6ksia

Tutkittavan nimi: Henkildtunnus:

Suhde potilaaseen:

Allekirjoitus: Paivays:
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