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TIETOON PERUSTUVA SUOSTUMUS EKSOMISEKVENSOINTIIN

Tietoa potilaiden ja perheenjasenten eksomisekvensoinnista on saatavilla Fimlabin
tutkimusohjekirjasta Eksomisekvensointi, veri - Fimlab.

Allekirjoittamalla tdman lomakkeen annan suostumukseni laajaan sekvensointitutkimukseen. Olen saanut tietoa
tutkimuksen luonteesta ja olen tietoinen, etta:

Tulos saattaa varmistaa perinndllisen sairauden diagnoosin tai sairastumisalttiuden

Tuloksella voi olla merkitystd myds muille perheenjasenilleni

Negatiivinen tulos ei poissulje perinndllisen sairauden tai sairastumisalttiuden mahdollisuutta

Tulos saattaa jaada epaselvaksi tai edellyttaa jatkotutkimuksia

Todettuja muutoksia tulkitaan saatujen esitietojen ja tdmanhetkisen tiedon valossa, ja on mahdollista, etta tulkinta

muuttuu tai tdydentyy uuden tutkimustiedon mydota

e Tutkimus suoritetaan Fimlabin alihankintalaboratoriossa Saksassa (Medicover Genetics / MVZ Martinsread),
minne naytteeni ja lahetelomakkeen kliiniset esitiedot lahetetdan tutkimuksen suorittamiseksi ja tulosten
tulkitsemiseksi. Tietoja kasitellaan luottamuksellisesti tietosuoja-asetuksen (GDPR) ja laboratorioiden vélisen
tietosuojasopimuksen mukaisesti.

o Naytetta voidaan kayttaa positiivisena kontrollindytteena esim. sukulaisten geenitutkimuksissa, laboratorion
sisdisessa laadunvarmistuksessa tai menetelmien kehitystydssa

o Testissa todetut yksittaiset periman muutokset voidaan raportoida kansallisissa tai kansainvalisissa

tietokannoissa ilman henkildéa yksildivia tietoja

e On mahdollista, ettd naytteessani todetaan sivuldyddksena sellainen geenivariantti, joka ei ole yhteydessa
tutkittavaan sairauteen. American College of Medical Genetics on suosituksissaan (ACMG SF v3.2) listannut
geeneja, joiden sivuldydodsten raportointia suositellaan laajempien sekvensointitutkimusten yhteydessa
(https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S1098360023008791?via%3Dihub). Naihin geeneihin liittyvat
sairaudet tai sairastumisalttiudet ovat sellaisia, joissa seurannalla tai hoidolla saattaa olla merkitysta henkilon
terveydentilaan. Sivuldydoksia kasitelldan tutkittavan allekirjoitetun suostumuksen mukaisesti.

Potilaan tiedot

Tutkittavan nimi: Syntymaaika:

Tutkimuksen tyyppi

B -ExSeq-D tai B -ExTri-D Perheenjasenten tiedot ja suostumukset seuraavalla sivulla.
Tarvitaan vain B -ExTri-D tutkimuspyynnén yhteydessa.

Potilaan sivuloydosten raportointi

Haluan saada tietooni mahdolliset sivuldyddkset. En halua tietoa mahdollisista sivuldyddksista.

Allekirjoitus: Paivamaara:

Allekirjoittajan nimi (seka sukulaisuussuhde tutkittavaan, mikali allekirjoittaja on laillinen edustaja):

Hoitavan / tutkimuksen tilaavan laakarin nimi:

Tilaava ladkari tai terveydenhuollon yksikko toimittaa allekirjoitetun lomakkeen Fimlabin Genetiikan laboratorioon joko faxilla
numeroon 09 425 782 83 tai salatulla séahkdpostilla osoitteeseen genetiikka@fimlab.fi. Voidaan myds sopia potilaan kanssa, etta

han ottaa taytetyn ja allekirjoitetun lomakkeen mukaansa naytteenottoon, josta lomake lahetetdan Fimlabille nayteputken mukana.



https://fimlab.fi/tutkimus/13493
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S1098360023008791?via%3Dihub
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B -ExTri-D tutkimuksessa muiden tutkittavien henkildiden tiedot ja suostumukset:

Potilaan nimi: Syntymaaika:

Muut perheesta eksomitutkimukseen tulevat naytteet. Huom! Tutkimukset tilataan B -Kontr-D pyynndlla.

Henkilo 1:
Nimi: Syntymaaika:
Sukulaisuussuhde: aiti isa sisarus muu

Sivuloydosten raportointi

Haluan saada tietooni mahdolliset sivuldydokset. En halua tietoa mahdollisista sivuldydoksista.
Allekirjoitus: Paivamaara:
Henkild 2:
Nimi: Syntymaaika:
Sukulaisuussuhde: aiti isd sisarus muu

Sivuloydosten raportointi

Haluan saada tietooni mahdolliset sivuldydokset. En halua tietoa mahdollisista sivuldydodksista.

Allekirjoitus: Paivamaara:

Eksomitrio-tutkimuksessa vanhempien tai muun perheenjdsenen B -Kontr-D nimikkeelld pyydettévien
tutkimusten néytteitd kdytetdan apuna potilaan diagnoosin selvittelyssé ja potilaalla tunnistettujen periméan
muutosten merkityksen arvioinnissa. Vanhempien / muiden perheenjdsenten lausunnoissa kerrotaan
vanhemman tulos lapsella raportoitavan 16ydéksen suhteen, sekd mahdolliset sivulbyddkset mikali
suostumus niihin on annettu.

Tilaava ladkari tai terveydenhuollon yksikko toimittaa allekirjoitetun lomakkeen Fimlabin Genetiikan laboratorioon joko faxilla
numeroon 09 425 782 83 tai salatulla séahkdpostilla osoitteeseen genetiikka@fimlab.fi. Voidaan myds sopia potilaan kanssa, etta

han ottaa taytetyn ja allekirjoitetun lomakkeen mukaansa naytteenottoon, josta lomake lahetetdan Fimlabille nayteputken mukana.
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