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= INFORMATIVA E CONSENSO PER L'ESECUZIONE DEL G-TEST - WGA
SSin o (NIPT-TEST GENETICO NON INVASIVO SU DNA FETALE DA SANGUE MATERNO)

Documento redatto ai sensi dell'art. 13 del D.Igs. 196/2003 e conformemente alle disposizioni di cui all' autorizzazione generale
dell' Autorita Garante per la protezione dei dati personali dell'11 dicembre 2014, relativa al frattamento dei dati genetici.

Il G-test € un test di screening prenatale non invasivo che si basa sull’analisi diretta del DNA libero circolante (cfDNA).
Il test consiste nel sequenziaomento massivo parallelo (MPS) del DNA libero estratto da un campione di plasma materno
e nella successiva analisi bioinformatica per la valutazione delle anomalie cromosomiche fetali.

Il G-test & validato, nelle gravidanze singole o gemellari (due feti), per la determinazione del rischio che il feto sia
affetto da Trisomia 21 (Sindrome di Down), Trisomia 18 (Sindrome di Edwards) o Trisomia 13(Sindrome di Patau).

—lltermine “trisomia” identifica una-anomalia cromosomica che consiste nella-presenza di-tre-copie diun-cromosoma——
rispetto alle due copie presenti in un soggetto sano.

Il G-test si esegue su un campione di sangue materno prelevato tra la 109 e la 249 settimana di gestazione.

Uno sfudio su 146.958 gestanti ha evidenziato i seguenti valori di affidabilit del test (Zhang H et al, 2015):

Trisomia 21: VPN >99,99% , specificita >99,95% (falsi positivi:0.05%), sensibilitd >99,17% (falsi negativi: 0.83%)

Trisomia 18: VPN >99,99% , specificita >99,95% (falsi positivi:0.05%), sensibilita >98,24% (falsi negativi: 1.76%)

Trisomia 13: VPN >99,99% , specificita >99,96% (falsi positivi:0.04%), sensibilitd 100% (nessun falso negativo)

Il Valore Predittivo Negativo (VPN) & la probabilitad che, in caso di basso rischio, il feto non sia affetto dalla
trisomia. Un risultato di “basso rischio” o "anomalia non rilevata” non esclude in modo assoluto la presenza di una
anomalia cromosomica. In caso di “alfo rischio” o "anomalia rilevata” si raccomanda una consulenza genetica e un
approfondimento diagnostico (villocentesi o amniocentesi).

Analisi facoltative:

* Rilevazione del cromosoma Y: deferminazione del sesso fetale, con una sensibilit del 98%.

¢ Aneuploidie dei cromosomi sessuali: assenza di un cromosoma sessuale(Sindrome di Turner), o presenza di un
cromosoma sessuale in piu (XXY, XYY, XXX), con una sensibilita del 95%.

e Trisomie dei cromosomi 22, 16 e 9: nella forma completa incompatibili con la vita, di solito sono causa di aborto
precoce, morte endouterina, perinatale o comunque di breve aspettativa di vita.

e Sindromi da_delezione: Cri du Chat (5p), delezione 1p36, delezione 2¢33.1, Prader-Willi/Angelman (15g11.2),
Jacobsen (11923), DiGeorge Il (10p14-p13), Van der Woude(19g32.2), delezione 16p12. Le delezioni sono anomalie
cromosomiche sbilanciate caratterizzate dalla perdita di un frammento di cromosoma e, di conseguenza, dei geni
su di esso localizzati; possono causare sindromi rare, le cui manifestazioni cliniche variano, da individuo ad individuo,
in funzione delle dimensioni e della posizione del frammento cromosomico assente.

* Whole Genome Analysis (WGA): ricerca di aneuploidie e anomalie strutturali (>7Mb) a carico di tutti i cromosomi.
Include la valutazione delle trisomie 21,18 e 13 e di tutte le analisi facoltative sopra riportate.L'analisi WGA & in corso
di validazione.

Limiti del test: I'affidabilita del test puo essere ridotta per discrepanza feto placentare causata da mosaicismi confinati
o zigoti riassorbiti, per mosaicismi fetali a bassa percentuale o per la presenza di cellule tumorali nel circolo sanguigno
materno. Il test non rileva le anomalie cromosomiche strutturali bilanciate e le poliploidie. Una scarsa quantita di
DNA fetale oppure una scarsa qualita del campione biologico potrebbero causare ritardo nella risposta, rendere
necessaria la ripetizione del prelievo ematico o rendere impossibile la definizione di un risultato; in caso non sia
possibile definire un risultato € previsto un rimborso parziale del test. L'analisi completa del cariotipo fetale & possibile
solo utilizzando una tecnica invasiva (villocentesi o amniocentesi).

Limiti nelle gravidanze gemellari: Il fest non puo essere eseguito nel caso di gravidanze gemellari con piU di due feti.
Non & possibile identificare con il test quale feto abbia un rischio eventualmente elevato e non & possibile eseguire
le analisi facoltative sopra riportate, ad eccezione della rilevazione del cromosoma Y. In caso di rilevazione del
cromosoma Y, non € possibile stabilire se questo appartenga ad uno o ad entrambii feti. L'interpretazione del risultato
viene demandata alla consulenza genetica.

Criteri di esclusione: non € possibile eseguire il G-test nel caso di anomalie cromosomiche materne e/o paterne
oppure nel caso in cui la gravidanza, inizialmente gemellare, sia diventata singola dopo I'ottava settimana a causa
della Sindrome del Vanishing Twin (gemello scomparso). Il test non pud essere eseguito nel caso in cui la gestante
abbia ricevuto trasfusioni di sangue o emoderivati (negli ultimi 12 mesi), oppure nel caso di trapianti allogenici di
cellule, tessuti od organi. Il test verra eseguito presso i laboratori di Bioscience Genomics Srl (Roma-Milano), Spin Off
dell'Universita Tor Vergata.
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I risultati del test saranno conservatiin conformitd ai vigenti obblighi normativi. Il trattamento dei dati e svolto sia con strumenti cartacei
che informatizzati ed & consentito esclusivamente al personale autorizzato, nel rispetto delle vigenti disposizioni in materia di tufela
dei dati personali. Il titolare del trattamento € Bioscience Institute Spa avente sede legale in Strada Rovereta 42, Falciano (RSM). I
responsabile del tfrattamento & Bioscience Genomics Srl avente sede legale in via Vittorio Veneto 2, Sesto San Giovanni (Ml). | risultati
del test verranno comunicati a lei o alle persone da lei delegate per iscritto e potranno essere portati a conoscenza di terzi soltanto su
sua autorizzazione e qualora dovessero risultare indispensabili per la tutela della salute di un suo familiare, sulla base di una specifica
richiesta fondata su adeguata documentazione sanitaria.

Letta I'informativa di cui sopra, io sottoscritta nata a
1 11 ]

prov.__ il LD DE jD[E residente a indirizzo

DICHIARO

« di volermi sottoporre a un prelievo ematico per I'esecuzione del G-test, essendo stata informata che tale procedura prevede un rischio
assimilabile a qualunque prelievo di sangue periferico

e diaver compreso che il G-test non fornisce una diagnosi e che in caso di “alto rischio™” o *anomalia rilevata™ siraccomanda una consulenza
genetica e un approfondimento diagnostico

e di aver compreso che il quadro cromosomico del feto potrebbe non corrispondere al risultato fornito dal test

¢ di aver compreso che I'analisi completa del cariotipo fetale & possibile solo con una fecnica invasiva

e dinon aver mairicevuto alcun trapianto allogenico d'organi o di cellule staminali

e dinon averricevuto alcuna trasfusione negli ultiimi 12 mesi

¢ diaver avuto la possibilita di porre tutte le domande che ho ritenuto necessarie e il medico (o alira persona designata) mi ha illustrato lo
scopo, le implicazioni, i rischi e i limifi intrinseci del test, lasciandomi il tempo necessario per ben comprendere le informazioni ricevute e
stabilendo, all'esito dell'informativa, che sono una candidata adatta per questo test genetico

« i aver compreso che nelle gravidanze gemellari bigemine, in caso di rilevazione del cromosoma Y, non & possibile stabilire se questo
appartenga ad uno o ad entrambi i feti

° di essere a conoscenza che una scarsa quantita di DNA fetale oppure una scarsa qualitd del campione biologico potfrebbero causare
ritardo nella risposta, rendere necessario ripetere I'analisi, il prelievo ematico o rendere impossibile definire un risultato; in caso non sia
possibile definire un risultato & previsto un rimborso parziale

« diavere accertato che la mia attuale gravidanza abbia superato la 109 settimana e sia inferiore alla 24°

e diaver fornito informazioni personali corrette

e di aver compreso che posso revocare i consensi prestati in qualsiasi momento

«  dichiaro di aver compreso che posso selezionare e ricevere i risultati di una sola opzione (OPZIONE A oppure, in alternativa, OPZIONE B):

GTeST m1.nsn3 [ JOPZIONE A GTEST - WGA [Jerion:B* E

Aneuploidie e anomalie strutturali dell'intero corredo cromosomico

Analisi facoltative (barrare i quadratini se si desidera ricevere tali informazioni) - X . . . . .
| . Analisi facoliativa (barrare il quadratino se si desidera ricevere tale
| _ ot . . % o * : p
| [_ Aneuploidie dei cromosomi sessuali * D 122,116, 19 informazione)

|
‘ D Rilevazione del cromosoma Y (sesso fetale) D Sindromi da delezione * l 1& [ ] Rilevazione del cromosoma Y (sesso fetale)
\ J

* disponibile solo per gravidanze singole
[ 1 autorizzo [ ] non autorizzo

alla comunicazione del risultato del test a:

[ mestessa [ ] famigliare: cognome e nome Tel.

[ medico: cognome e nome Tel.

[ 1 autorizzo [ ] non autorizzo
al trattamento dei miei dati personali, sensibili e genetici per I'esecuzione del test ——————

i . . - Autorizzazioni indispensabili per I'esecuzione del test
[ | autorizzo [ ] non autorizzo

alla conservazione € al trattamento dei miei campioni biologici per I'esecuzione del fest —

[ | autorizzo ] non autorizzo
al frattamento in forma anonima dei miei dati genetici, dei miei campioni biologici e alla loro conservazione per finalita di ricerca scientifica, statistica e/o per
attivita volte al miglioramento della qualita del test.

HEREENER

Data Firma della gestante
Il professionista che ha provveduto all'informativa e raccolto il consenso Firma del professionista
REVOCA DEL CONSENSO
lo sottoscritta dichiaro di voler revocare il consenso fornito in precedenza e di essere a conoscenza

delle conseguenze che possono scaturire dalla presente revoca.

Data Firma della gestante Firma del professionista
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