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Consenso Informato — da compilare a cura del Medico e del Paziente

Ricerca Mutazioni e Riarrangiamenti BRCA1, BRCA2 ed eventuale ATM e PALB2

Dati paziente
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Data di nascita Luogo di nascita
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Codice fiscale Sesso

OF

Letta I'informativa “Ricerca Mutazioni e Riarrangiamenti BRCA1 e BRCA2 ed eventuale ATM e PALB2” consegnatami dallo
Specialista che richiede I'analisi, avendo avuto modo di porre tutte le domande che ho ritenuto opportune ed avendo ricevuto
risposte che considero esaurienti sullo scopo del test, sui possibili rischi, benefici e limiti connessi al test e avendo compreso che

I'esito del test genetico potrebbe comportare conseguenze mediche e psicologiche, per me e la mia famiglia,
ACCONSENTO A:
— Utilizzare il mio campione biologico a scopo diagnostico per eseguire I'analisi oggetto del presente consenso, come da
informativa/e allegata/e del laboratorio Toma di Busto Arsizio (VA), via F Ferrer 25/27 che esegue I'analisi;
— Trattare i miei dati personali, sensibili, genetici;
— Rendere partecipe dei risultati delle indagini diagnostiche i seguenti soggetti:
—  Familiare:
— Medico Dr:
— Di essere informato di eventuali risultati inattesi (se presenti) delle indagini effettuate sul sopraccitato campione
biologico che possano avere un beneficio in termini di terapia, prevenzione, o consapevolezza delle scelte riproduttive;

— Utilizzare il materiale biologico e i miei dati, nel rispetto della normativa vigente in materia di protezione dei dati
personali, per approfondimenti ai fini diagnostici;
Presso altri centri, anche al di fuori della UE:

— Che il sopraccitato campione biologico venga conservato ed utilizzato, con garanzia della massima riservatezza, per
ulteriori accertamenti diagnostici;

— Che il sopraccitato campione biologico, relative immagini e referti vengano conservati ed utilizzati, con garanzia di
massima riservatezza, per studi e ricerche finalizzate alla tutela della collettivita in campo medico, biomedico ed
epidemiologico, con particolare riferimento a programmi per la verifica della qualita delle prestazioni dei laboratori di
analisi cliniche ( disposizione di richiesta obbligatoria, quale requisito di accreditamento di Regione Lombardia e
conservazione/utilizzo solo previo consenso utenti. Nota RL G1.2018.0016748 del 24-05-2018).
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Pertanto, in base all'informativa ricevuta, che ritengo completa ed esaustiva, accetto che il materiale biologico prelevato sia

utilizzato per I’analisi genetica.

Luogo e data

Firma dell’Interessato

Firma e timbro del Medico Specialista che ha raccolto il consenso

Il Sottoscritto in data

REVOCA il consenso sopra riportato nei punti:

Firma

Via F. Ferrer 25/27 Tel 439 0331 652911 toma@tomalab.com
21052 Busto Arsizio (VA) Fax 0331 652919 www.tomalab.it
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La maggior parte dei tumori sono sporadici, cioé insorgono senza che il soggetto abbia una
particolare storia familiare per tale patologia. Vi e tuttavia una minoranza di casi in cui esiste una
predisposizione genetica, dovuta alla presenza di mutazioni trasmissibili in geni specifici (tumori
ereditari), che conferisce all'individuo che ne & portatore un rischio di sviluppare la malattia
superiore a quello della popolazione generale.

Circa il 5-10% dei tumori della mammella sono ereditari. Attualmente sono stati identificati due
geni principali responsabili di tale suscettibilita genetica, il gene BRCA1 e il gene BRCA2 che
complessivamente coprono circa un terzo di tutti i casi di carcinoma ereditario della mammella.
Individui portatori di un’alterazione in uno di questi geni possiedono un rischio di trasmissione
della mutazione stessa alla prole pari al 50%.

E’ importante sottolineare che non tutte le persone portatrici di mutazioni in geni che
predispongono allo sviluppo di neoplasie manifestano necessariamente la malattia. Il rischio di
sviluppare un carcinoma mammario per le donne portatrici di mutazioni in BRCA1 e BRCA2 ¢é
attualmente stimato nell’ordine del 60% circa nel corso della vita. Inoltre, mutazioni in tali geni
conferiscono anche un rischio di carcinoma ovarico/tubarico, che per il gene BRCA1 & stimato
nell'ordine del 40% circa, mentre per il BRCA2 nell’'ordine del 20% circa nel corso della vita.
Mutazioni nel gene BRCA2, e solo in rari casi nel gene BRCA1, sono inoltre responsabili di un rischio
di tumore mammario maschile.

L'analisi genetica dei geni BRCA1 e BRCA2 viene eseguita nei casi in cui la storia clinica del paziente
o la storia familiare siano suggestive della presenza di una specifica patologia/predisposizione
genetica, e pertanto di un rischio superiore a quello della popolazione generale. Pud essere
eseguita sia allo scopo di confermare un sospetto clinico in un individuo gia affetto, sia per
identificare eventuali familiari a rischio in modo da adottare le eventuali misure preventive e/o
terapeutiche disponibili allo stato attuale delle conoscenze.

Se richiesto, I'analisi e estendibili anche ai geni ATM e PALB2. Anche le mutazioni in questi geni
sono state associate a un aumento del rischio di cancro al seno e sono state associate ad almeno
un altro tipo di cancro. Per questo motivo, i clinici devono interpretare le informazioni di rischio
allele-specifiche ottenute con la storia clinica dei singoli pazienti.

Si sottolinea comunque che non tutti i geni responsabili del carcinoma della mammella e ovaio
sono attualmente noti.

Pertanto, la mancata identificazione di una mutazione nei geni esaminati non significa
necessariamente assenza di predisposizione per tali neoplasie.

Si fa presente che sebbene raramente, si pud verificare la necessita di ripetere il prelievo per
materiale non idoneo.

Il materiale prelevato verra conservato limitatamente al completamento diagnostico.

Per maggiori informazioni/approfondimenti su quanto qui indicato, potra rivolgersi al Responsabile
della Sezione Specializzata del Laboratorio Tomalab.
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