KIRJALLINEN TIEDOTE TUTKIMUSHENKILOLLE

Hoitavan ladkarin pyynndsta tehtava diagnostinen testi

Johdanto

Laakarisi epdilee, etta sairastat mahdollisesti lysosomaalista kertymatautia, ja siksi sinua
pyydetaan antamaan verindyte diagnoosin vahvistamiseksi tai sairauden poissulkemiseksi.
Oheisessa tietoon perustuvan suostumuksen lomakkeessa (jaliempana suostumuslomake)

”sind” tarkoittaa henkil63a, jota pyydetaan antamaan verindyte diagnoosia varten.

Verindytteen antaminen ja lysosomaalisen kertymétaudin testaamiseen osallistuminen on
vapaaehtoista. On tarkeaa, ettd ymmarrat, mitd verinaytteesi testaaminen tarkoittaa omalta
kannaltasi. Tassd tiedotteessa ja suostumuslomakkeessa kuvataan, millaisia testeja
verindytteestasi tehdaan, millaisia tietoja kerataan seka mita tiedoille tapahtuu. Keskustele
kaikista sinua askarruttavista kysymyksista laakarisi kanssa.

Allekirjoittamalla suostumuslomakkeen annat luvan verindytteen ottamiseen ja autat ladkariasi

diagnosoimaan sairautesi.

Miten lysosomaalinen kertymaétauti diagnosoidaan?

Lysosomaaliset kertymataudit ovat epayhtendinen ryhma sairauksia, joiden aiheuttajana on
lysosomin toimintahairié. Lysosomeja nimitetddn usein solujen kierratyskeskukseksi, koska
niissa ei-toivotut aineet muutetaan aineiksi, joita solut voivat kayttdd hyvakseen. Lysosomit
hajottavat naita aineita entsyymien avulla. Lysosomaalista kertymatautia sairastavilla tallaisia
entsyymeja on tavallista viahemman tai entsyymi saattaa puuttua kokonaan. Talldin soluun
kertyy ei-toivottuja aineita. Kun siis lysosomi ei toimi normaalisti, soluihin varastoituu
ylimaaraisia aineita, jotka normaalisti hajoaisivat ja jotka kierratettaisiin tai poistettaisiin

soluista. Tila aiheuttaa erilaisia kliinisia oireita.

Jotta voidaan maarittad, puuttuuko sinulta jokin naista entsyymeista tai onko jotakin entsyymia
tavallista vAhemmaé&n soluissa, voidaan tehda testi, jossa mitataan naiden entsyymien
aktiivisuus. Tallainen entsyymin aktiivisuutta mittaava laboratoriotesti voidaan tehda
naytekortille annetulla veritdplanaytteella. Tadssa menetelméssé verta tiputetaan erityiselle
suodatinpaperikortille tapliksi, joiden annetaan kuivua. Nayte otetaan kantap&asta tai sormesta

ihopistondytteena tai laskimosta laskimoverinaytteend. Tarkempia tietoja saat laakariltasi.



Veritaplakortti l&hetetd&n osoitteeseen ARCHIMED Life Science GmbH (jaljempéana
ARCHIMEDIife), Leberstrasse 20/2, 1110  Wien, ltavalta  (sé&hkdpostiosoite:
info@archimedlife.com). Entsyymin aktiivisuus testataan tahan tutkimukseen erikoistuneessa
ARCHIMEDIifen l&dketieteellisessa laboratoriossa tai ARCHIMEDIifen
yhteisty6laboratoriossa, joka sijaitsee osoitteessa Hamburg University Medical Center,

Matrtinistrasse 52, Hampuri, Saksa.

Jos entsyymitestin tulos on positiivinen tai rajatapaus ja olet antanut suostumuksesi
geneettiseen testaukseen, ARCHIMEDIifessa tehd&én lisdksi geenitestaus (perintdaineksen

testaus), jotta mahdollisen lysosomaalisen kertymataudin diagnoosi voidaan vahvistaa.

Laakarisi kertoo sinulle tulokset niiden valmistuttua.

Mita tietoja verinaytteestasi keratdan?

Veritaplakortin naytteista tehdaén seuraavat testit:

- Entsyymin aktiivisuus
Entsyymin aktiivisuuden maaritykselld voidaan todeta, puuttuuko entsyymi tietysta
substraatista (materiaalista tai aineesta, jota entsyymi muuttaa), sisdltddkd substraatti
entsyymia seké miten paljon entsyymia substraatti sisaltaa.

Entsyymi
Substraatti -------------------- - Tuote 1 + Tuote 2

Entsyymin aktiivisuus voidaan mitata maarittdAmalla tuotteiden maéarat.

- Genotyypitys
Genotyypin maarittamisella tunnistetaan geenin tietyn osan DNA:sta ne muutokset
(mutaatiot), jotka aiheuttavat sairauden. Mutaation (mutaatioiden) tunnistaminen auttaa
varmistamaan diagnoosin ja mahdollistaa myds riskiryhma&an kuuluvien perheenjasenten
testaamisen. Vain geeni, joilla on yhteys matalaan tai puuttuvaan entsyymin aktiivisuuteen,

testataan. Muita geeneja ei analysoida.

Miten tietojesi luottamuksellisuus taataan?
Terveystietojasi kasitellaan eurooppalaisten, kansallisten ja paikallisten yksityisyyden suojaa

koskevien lakien ja m&araysten mukaisesti.

Miten diagnostisen testin tulos ilmoitetaan sinulle?

Hoitava laakari ilmoittaa diagnostisen testauksen tuloksen sinulle.



Mit& naytteelle ja terveystiedoillesi tapahtuu analysoinnin jalkeen?

- Anonymisoidut tiedot tallennetaan ARCHIMEDIife WEBPORTAL -palvelun suojatuille
palvelimille, jotka sijaitsevat Wienissa Itavallassa.

- ARCHIMED Life Science GmbH tai Hampurin yliopisto sailyttaa veritaplakorttia kuuden

kuukauden ajan, minka jalkeen kortti tuhotaan.

Mita riskeja diagnostiseen testiin liittyy?

- Veritaplakorttiin keratty veri otetaan kantapaasta tai sormenpaasta ihopistostekniikalla tai
laskimoverinaytteend. Verinaytteen ottaa pateva hoitaja. Riskeja ovat pistoskohdan
vahainen kipu, mustelma, punoitus ja pieni infektioriski seka yleisoireet, kuten huimaus,

pyortyminen tai pahoinvointi. Lisétietoja saat tarvittaessa laakariltasi.

Mitka ovat diagnostiseen testaukseen osallistumisen mahdolliset hy6dyt?

Diagnostiseen testaukseen osallistumalla saat mahdollisesti joko varmistuksen jonkin epaillyn
lysosomaalisen kertymataudin diagnoosille (kun diagnostisen testin tulos on positiivinen) tai
lysosomaalisen kertymataudin epdily voidaan sulkea pois (kun testin tulos on negatiivinen).
Joissakin tapauksissa sinua saatetaan pyytdd antamaan uusi verindyte (jos diagnostisen testin
tulos on epéaselva tai rajatapaus). Jos testin tulos on jonkin lysosomaalisen kertymataudin
osalta positiivinen, laakari keskustelee kanssasi sairauden parhaasta mahdollisesta hoidosta.

Vapaaehtoinen osallistuminen ja osallistumisen peruminen

Verinaytteen antaminen veritaplakortilla diagnostista testausta varten on vapaaehtoista.
Vaikka allekirjoittaisit taman lomakkeen, voit keskeyttaa diagnostisen testauksen milloin
tahansa. Paatoksesi osallistua ja/tai keskeyttdd osallistuminen ei vaikuta sairaalassa tai
ladkarin vastaanotolla saamaasi hoitoon. Jos peruutat suostumuksesi, naytettasi ei kasitella
endd. Voit keskeyttaa kertymatauteja koskevat tulevat biokemialliset ja/tai geneettiset analyysit
milloin tahansa joko suullisella tai kirjallisella ilmoituksella syyta ilmoittamatta. Sinulla on oikeus
kieltdytya kuulemasta biokemiallisten ja/tai geneettisten testien tuloksia (oikeus olla
tietamattd), oikeus keskeyttdd biokemiallinen ja/tai geneettinen testaus milloin tahansa ja
oikeus pyytdd naytemateriaalien seka kaikkien sellaisten testaustietojen tuhoamista, joita ei

ole viela kerrottu sinulle.



Keneen otat yhteyttd, jos sinulla on kysyttavaa tai ongelmia?

Jos haluat lisétietoja diagnostisesta testauksesta, ota yhteys laakariisi:

Sukunimi, etunimi:

Puhelin:

Sahkoposti:



Tietoon perustuva suostumus lysosomaalisten kertymatautien

biokemiallisiin ja/tai geneettisiin analyyseihin osallistumiseen

Tietoa diagnostiikkapalveluista

Lysosomaalisten kertymatautien diagnostiikkapalveluiden tarkoituksena on nopean ja tarkan
laboratoriotestin avulla varmistaa tai sulkea pois useita lysosomaalisia kertyméatauteja, kuten
Fabryn, Pompen ja Gaucher’n taudit seka Niemann-Pickin tauti A/B tai mukopolysakkaridoosin
tyypit I, I, I1IB, IVA, IVB, VI ja VII. Lysosomaaliset kertymataudit ovat etenevia, geneettisia ja

kroonisia sairauksia, joiden alkamisaika ja kliiniset fenotyypit vaihtelevat.

ARCHIMED Life Science GmbH:n rooli

ARCHIMED Life Science GmbH (jaljempand ARCHIMEDIife) on la&ketieteellinen laboratorio
ja tutkimuslaitos, joka on erikoistunut harvinaisten sairauksien tunnistamiseen ja niiden
diagnosoinnin kehittdmiseen. Yritys tarjoaa veritaplakortilla toimitettavien verindytteiden
diagnostista testausta laékareille ja naiden potilaille eri puolilla maailmaa. Yrityksen tavoitteena
on parantaa harvinaissairauksia potevien ihmisten asemaa. ARCHIMEDIife on sitoutunut

varmistamaan terveystietojesi, kuten laboratoriotestitilausten ja testitulosten, tietoturvan.

Tietoon perustuva suostumus lysosomaalisten kertyméatautien biokemiallisiin

ja/tai geneettisiin analyyseihin osallistumiseen

ARCHIMED Life Science GmbH (jaljempand ARCHIMEDIife), Leberstrasse 20/2, 1110 Wien,
Itavalta (s&hkopostiosoite: info@archimedlife.com), diagnostiikkaan erikoistunut laboratorio,
joka edellyttdd potilaalta tietoon perustuvaa suostumusta koskevan lomakkeen
allekirjoittamista ennen biokemiallisten ja/tai geneettisten analyysien suorittamista, tekee
lysosomaalisen kertymdataudin geneettiset analyysit minua hoitavan la&karin pyynnosta.
Verindytteen ottaa pateva hoitaja veritdplanaytteend naytekortille, josta voidaan tehda

seuraavat biokemialliset testit (entsyymimaaritykset):

- Fabryn tauti (entsyymimaaritys: a-galaktosidaasi A; merkkiaine: Lyso-GL-3
tai

- Pompen tauti (entsyymimaaritys: hapan a-1,4-glukosidaasi) tai

- Gaucher’n tauti (entsyymimaaritys: 3-glukoserebrosidaasi) tai

- Niemann-Pickin taudin muoto A tai B (entsyymimaaritys: hapan sfingomyelinaasi) tai

- Mukopolysakkaridoosipaneeli (entsyymimaaritys: alfa-iduronidaasi (MPS 1),
iduronaatti-2-sulfataasi (MPS 1l), N-asetyyli-alfa-glukosaminidaasi (MPS 1lIB), N-

asetyyligalaktosamiini-6-sulfataasi (MPS IVA), beeta-galaktosidaasi (MPS 1VB),



aryylisulfataasi B (MPS VI) ja beeta-glukuronidaasi (MPS VII))

Jos biokemiallisen testin tulos on positiivinen tai rajatapaus, tehdaan tatd lysosomaalista
kertyméatautia koskeva geenianalyysi, jotta voidaan maarittdd, sairastanko mahdollisesti
jotakin edella mainituista lysosomaalisista kertyméataudeista.

Olen saanut tarkan selvityksen biokemiallisen ja/tai geneettisen testauksen tarkoituksesta,
luonteesta, merkityksesta ja laajuudesta, diagnostisen testauksen riskeista ja hyodyista seka
geenitestauksen rajoituksista. Jos sairaudelle tyypillinen mutaatio 16ytyy, diagnoosi on yleensa
erittain luotettava.

Jos sairauden aiheuttavaa geenimutaatiota ei 16ydy, sairauden aiheuttavia geenimuutoksia voi
silti olla, eikd sairauden mahdollisuutta siksi voida taysin sulkea pois. Koska geenitestaus on
monimutkaista ja testitulosten vaikutus merkittava, tulokset ilmoittaa laakari tai geenineuvoja.
Tulokset ovat luottamuksellisia lainsdddannon sallimissa rajoissa.

Ymmarran, ettd ndmda biokemialliset/geneettiset analyysit tehddan vain lysosomaalisen
kertymataudin epailyn yhteydessa ladkéarini pyynnostd, eivatkd ne ole tae omalle tai
perheenjasenteni terveydelle.

Diagnostisen testauksen vaihtoehdot (vain yksi vaihtoehto voidaan valita):

Vaihtoehto 1

o Annan suostumukseni yhden edella mainitun lysosomaalisen kertymataudin
diagnostiseen testaukseen (entsyymianalyysiin JA geneettiseen testaukseen (vain

tarvittaessa)), jossa kaytetaan naytekortille otettua veritaplanaytettani.

Vaihtoehto 2

o Annan suostumukseni VAIN entsyymiaktiivisuuden testaamiseen, jolloin
veritaplakortilla ElI tehda geneettista analyysia jonkin edella mainitun lysosomaalisen
kertyméataudin  epailyn  varmistamiseksi. Ymmarran, ettd entsyymiaktiivisuuden
testaamisen tulos ei yksiselitteisesti vahvista epéillyn lysosomaalisen kertymataudin

diagnoosia.

Peruuttamisoikeus

Voit peruuttaa suostumuksesi edella kuvattuihin lysosomaalisia kertyméatauteja koskeviin
tuleviin biokemiallisiin tai geneettisiin analyyseihin milloin tahansa joko suullisella tai kirjallisella
iimoituksella syyté ilmoittamatta. Sinulla on oikeus kieltdytya kuulemasta geneettisten testien
tuloksia (oikeus olla tietamattd), oikeus keskeyttdd biokemiallinen ja/tai geneettinen testaus
milloin tahansa ja oikeus pyytda naytemateriaalien seka kaikkien sellaisten testaustietojen

tuhoamista, joita ei ole viela kerrottu sinulle.



Voit antaa kirjallisen suostumuksesi allekirjoittamalla taman lomakkeen.

Annan suostumukseni vapaaehtoiseen osallistumiseen lysosomaalisen kertymataudin
testaamisen geneettisiin analyyseihin oheisella allekirjoituksellani. Suostun siihen, ettd minua
hoitava laakari siirtdd, analysoi, tallentaa ja kayttaa tietojani ja verindytteitani seka
lysosomaalista kertymatautia koskevien biokemiallisten ja/tai geneettisten analyysien tuloksia.
Vahvistan, ettd minulle on annettu lysosomaalisen kertymataudin biokemiallisia ja/tai
geneettisia analyyseja koskevat tiedot ja ettd olen ymmartanyt ne. Olen saanut vastaukset
kaikkiin kysymyksiini, ja minulla on ollut riittavasti aikaa harkita osallistumistani. Annan
kirjallisen suostumukseni edella mainittuihin biokemiallisiin ja/tai geneettisiin analyyseihin.

Ymmarran, ettd voin perua suostumukseni milloin tahansa.

Annan la&karilleni kirjallisen suostumukseni sellaisten henkilGtietojeni kerdamiseen,
kasittelyyn ja kayttoon, joita tarvitaan analyysin toteuttamiseen. Annan myos luvan kayttaa

naytettéani niin kauan kuin se on tarpeen analyysitulosten tarkistamiseksi ja varmentamiseksi.

Paikka ja aika Sukunimi, etunimi (isoin kirjaimin)

Potilaan tai huoltajan / potilaan laillisen edustajan allekirjoitus



L&akarin tai geenineuvojan vakuutus

Vahvistan, etta olen selittdnyt potilaalleni diagnostisen testauksen kulun ja antanut potilaalleni
tietoa suunnitelluista biokemiallisista ja/tai geneettisista analyyseista (tarkoitus, laajuus, riskit,
hyodyt, merkitys ja vaihtoehdot). Olen kertonut analyysien rajoituksista ja vastannut potilaan
kysymyksiin parhaan kykyni mukaan. Potilaalle on kerrottu, etta hanella on oikeus peruuttaa
suostumuksensa milloin tahansa joko suullisesti tai kirjallisesti, oikeus kieltaytya kuulemasta
testituloksiaan (oikeus olla tietamattd), oikeus keskeyttaa biokemialliset ja/tai geneettiset
analyysit milloin tahansa seka oikeus kieltaytya kuulemasta tutkimustuloksia (joita hanelle ei
viela ole kerrottu) joko osittain tai kokonaan ja sen sijaan pyytaa tuhoamaan tulokset.
Diagnostisen testauksen pyytamisesta paattaa ja vastaa laékari tai geenineuvoja. Testauksen

perusteella tehtavista hoitopaatoksista vastaa yksinomaan laakari.

Diagnostisen testin pyytamisesta paattaa ja vastaa laakari. Testauksen perusteella tehtavista
hoitopaatoksista vastaa yksinomaan laakari.
Ymmarran, ettd on minun vastuullani ilmoittaa, kun VAIN entsyymianalyysi valitaan,

merkitsemalla tAma asianmukaisesti laboratoriotietojarjestelmaan pyyntda tehdessa.

Paikka ja paivamaara Sukunimi, etunimi (isoin kirjaimin)

Laakarin allekirjoitus



