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Butlleti N° 133
Consentiment informat per estudis geneétics: array-CGH i seqiienciacio

d’exoma

Des del punt de vista juridic, el document de consentiment informat esta redactat amb la
finalitat de complir els requisits que s’exigeixen a la Ley basica 41/202, de 14 de novembre,
Reguladora de I’Autonomia del Pacient i de Drets i Obligacions en Matétia d’Informacié i

Documentacio Clinica (1).

La Llei d’investigacid biomédica (que malgrat el seu enunciat és també el marc juridic en la
practica assistencial) 14/2007 (2), detalla una série de garanties respecte als estudis geneétics i
les mostres biologiques, en I'ambit de la proteccié de dades de caracter personal, i exigeix el
consentiment previ a I'obtencié de mostres i la seva analisi. L'article 47 especifica que els
pacients han de rebre la informacié adequada per escrit, abans de donar el consentiment

manifest.

A banda de les consideracions legals, és una realitat que els estudis genéetics disponibles a dia
d’avui poden proporcionar una quantitat ingent d’informacid, que pot arribar a ser complexa,
dificil d’entendre i assimilar, i fins i tot tenir un caracter iatrogénic, si no s’ha fet un treball

conjunt d’informacié i comprensid entre pacient i professional de la salut.

En aquest sentit, a I'area de genetica de Catlab hem redactat un document complet pels
estudis genomics Array-CGH i seqlienciacié d’exoma, que conté la informacid necessaria per a
guiar tant al professional meédic com al pacient en la comprensié del proposit, el procés, els
beneficis, limitacions, riscos i repercussions personals i familiars de I'estudi genetic que es
proposa. El document conté també el propi consentiment, que ha de ser signat tant pel

pacient com pel professional sanitari que I'atén.

El document de consentiment informat, aprovat pel Comité d’Etica Assistencial, de I’Hospital
Universitari Mdtua de Terrassa, estara disponible per tots els professionals a través d’HCIS,
lligada al peticionari de les proves genétiques, i quedara registrat a la historia clinica del

pacient.
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Document de Consentiment Informat
Estudis genomics
ARRAY-CGH i seqlienciacio exoma
I.INFORMACIO

Que és i per a que serveix?

Les analisis genétiques permeten estudiar una o multiples regions del genoma d’una persona, amb
el proposit d’identificar alteracions que pugin ser responsables d’una malaltia, o que predisposen a
patir-la (factors de risc).

La seqlienciacid massiva o sequenciacid de nova generacié (NGS) és una técnica molecular que
permet obtenir la seqliéncia del codi genetic de multiples regions del genoma de forma simultania.
En la seqlienciacié de I'exoma s’estudia la part del genoma que porta la informacié per a la sintesi
de proteines, els exons, i les regions contiglies Tot i que la seqienciacié de I'exoma permet
analitzar regions genetiques molt amplies, I’analisi es focalitzara en les regions i alteracions que,
d’acord amb el coneixement actual, puguin estar relacionades amb el motiu de consulta.

L’array-CGH (hibridacié genomica comparada) és una técnica que consisteix en I’analisi mitjancant
la hibridacio de 'ADN amb sondes especifiques, dissenyades per la deteccié d’alteracions de
numero de copia (guanys o perdues) al llarg de tot el genoma en un sol assaig i amb una resolucio
mitjana de 250kb.

Com es realitza?

La prova es realitzara a partir de material genetic procedent d'una mostra biologica, preferentment
de sang periférica, en quantitat i qualitat suficients.

Els facultatius genetistes del laboratori d’analisis cliniques Catlab, realitzaran I'analisi apropiada
segons la indicacio clinica, i gestionaran, sempre que sigui necessari, I’enviament de la mostra a un
laboratori extern.

En el seu cas la prova a realitzar sera: [ Exoma [ Array-CGH

Tanmateix, pot ser necessari la realitzacid de les dues proves de manera seqlencial per a la
validacié de les troballes en una de les dues analisis o per protocol, segons indicacié facultativa.

Notificacid i interpretacio de resultats

Els resultats se li facilitaran en una consulta especifica, on se I'informara de les possibles alteracions
genetiques trobades en relacié amb el motiu de consulta, i les seves implicacions.

La informacid dels resultats és estrictament confidencial i Unicament se li facilitara a voste. Si vosteé
ha optat per no coneixer la informacié de les analisis, o excepcionalment, al llarg del procés
d’estudi voste perdés la seva autonomia, aquesta informacio sera dirigida a persones vinculades a
voste per lligams familiars o de fet. Es recomanable que sigui vosté mateix qui designi una persona
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qgue el representi en aquests casos. Al final d’aquest document trobara un espai on pot identificar
vosté mateix aquesta persona.

La interpretacid dels resultats dels seus estudis, pot requerir I'accés a les seves dades personals i
cliniques, perd, només el personal autoritzat podra accedir a aquestes dades, i exclusivament per
motius relacionats amb la seva consulta.

La sequienciacié de I'exoma i I'analisi per mitja d’Array-CGH permeten obtenir informacié de regions
codificants del genoma més enlla del motiu de consulta. En cas que es consideri oportd ampliar
I'analisi a altres gens d’interés, mai no s’analitzaran aquestes regions, sense préviament haver-li
informat correctament dels riscos i beneficis d’ampliar I'analisi i demanar-li el seu consentiment
especific.

Quins resultats esperar de I’estudi realitzat?

- Resultat no concloent: es detecten una o més variants de significat clinic incert. En aquest cas pot

ser necessari sol-licitar proves addicionals o estudiar altres membres de la familia per intentar
confirmar si les troballes estan relacionades amb la patologia o alteracid genetica que va portar a
la realitzacid de I'estudi.

- Resultat negatiu (o no informatiu): no es detecten variants que puguin explicar la seva malaltia.

Un resultat negatiu no descarta I'origen genétic de la seva patologia, ja que depén de I'abast de
I'estudi sol-licitat i les limitacions propies de la técnica utilitzada.
- Resultat positiu: es detecten una o més variants patogeniques o probablement patogeniques

relacionades amb el motiu de consulta. Aquesta troballa confirmaria o aclariria el seu diagnostic.
Addicionalment, es poden detectar variants patogéniques que poden no estar relacionades amb
el motiu de consulta. Aquestes variants es coneixen com a troballes incidentals, i vosté haura de
decidir si en vol ser informat. En el cas de pacients menors d’edat, seguint les recomanacions de
les guies europees, només s’informaran quan permetin una accié immediata sobre la salut del
pacient.

Limitacions

- Si la mostra rebuda en el laboratori no reuneix les condicions necessaries per realitzar els estudis
amb éxit, pot ser necessaria I'obtencié d’una nova.

- La sensibilitat de les técniques utilitzades no és del 100%. Les limitacions de I’analisi es descriuen
detalladament en I'informe de resultats. La no identificacié d’una alteracié genetica relacionada
amb el seu motiu de consulta no I'exclou completament.

Riscos

- La classificacié de les variants i la interpretacid del significat de les alteracions genetiques
trobades es fan d’acord amb I'evidéncia cientifica en el moment de I'analisi, i es poden veure
modificades en un futur.

- Si s’ha identificat una variant d’interés clinic, pot ser necessari realitzar una analisi genética
d’alguns familiars directes, per tractar de coneixer les repercussions de les alteracions trobades.
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Aquestes analisis poden proporcionar resultats que tinguin implicacions cliniques per als seus
familiars, inclus de vegades, poden detectar relacions bioldogiques no reconegudes anteriorment.
En tots els casos en que la implicacié s’estengui als seus familiars, es recomana que els informi
personalment, amb la finalitat de que, si ells ho desitgen, puguin dirigir-se a una consulta
especialitzada en genética, on els informaran sobre el seu risc personal, i les seves opcions de
salut en el futur. Si vosté no vol ser el responsable de transmetre aquesta informacid, aquesta
responsabilitat sera assumida pel facultatiu. En cas de no voler que s’informi als seus familiars, en
situacions excepcionals I'equip medic podra informar ponderant la gravetat del cas i sempre amb
una justificacié raonada.

Altres consideracions

- La mostra biologica sobrant podra ser conservada al laboratori de Catlab o al laboratori extern
qgue hagi realitzat la técnica, per si fos necessari verificar, completar o ampliar el seu diagnostic i
poder satisfer futures necessitats assistencials de vosté o dels seus familiars.

Consentiment

Jo, (pacient) junt amb el
meu representant legal (opcional)

he estat informat/informada
per I'equip facultatiu que m’atén de que podria estar afectada o ser portador/portadora d’una
alteracié genética amb implicacions cliniques, i que el resultat de les proves genétiques de

laboratori és o pot ser essencial per establir el diagnostic. La informacié m'ha estat facilitada de
forma comprensible i les meves preguntes han estat contestades.

Dono el meu consentiment per a realitzar les anomenades proves genetiques en el servei de
laboratori de Catlab i, en cas necessari, en altres laboratoris designats pels mateixos per a ajudar al
procés diagnostic.

SidONo O

Dono el meu consentiment per a que se’'m comuniqui informaciéd obtinguda i no directament
relacionada amb I'objecte de I’analisi.

SidONo O

Dono el meu consentiment per a que, en el cas de troballes que indiquin una possible predisposicié
hereditaria, els resultats siguin comunicats als meus familiars.

SidNo O

Dono el meu consentiment per a la conservacié de la mostra obtinguda per a la realitzacié de futurs
estudis de recerca (En aquest cas se li facilitara préviament un consentiment especific per utilitzar
les seves mostres en recerca o per emmagatzemar-les en una col-leccié i/o biobanc).

SidONo O
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Persona autoritzada per a rebre informacid en cas de no voler ser informat o en cas de
representacio:

Nom i cognoms:
DNI/NIE/Passaport:
Parentesc/Lligam de fet:
Adreca:

N2 de telefon:

Correu electronic:

Il. DECLARACIONS | SIGNATURES (Abans de signar el document, no dubteu a demanar qualsevol aclariment addicional que desitgeu)

Amb la signatura d’aquest consentiment, el/la pacient declara que ha compres les explicacions que li han estat facilitades, tant per escrit com verbalment,
ha tingut I'oportunitat de preguntar i ha rebut resposta a les qliestions que se li han plantejat, i comprén els riscos i alternatives existents. Aixi mateix, ha
estat informat/da que pot revocar el present consentiment en qualsevol moment comunicant-ho per escrit a I’equip médic que I'atén.

Signatura del/la pacient: Signatura del/la metge/metgessa:

Nom: Data: / / Nom: Data: / /
NUm. Col-legiat/ada:

Signatura del/la representant legal: Signatura dels/de les testimonis, si s’escau:
(Nom complet, DNI i relacié amb el/la pacient): (Nom complet i DNI):

/ Data: /)

Data:  /

(El segiient cal completar-ho si el/la pacient necessita traduccid per part d’un intérpret professional o d’un intérpret “ad hoc” per entendre el procediment)

Les explicacions del procediment i les respostes als dubtes del pacient han estat traduides amb la maxima fidelitat possible per
i aquest/aquesta en dona fe signant en aquest formulari de consentiment informat.

Signatura del traductor/ra: Data: / /

Protecci6 de dades personals: Responsables del tractament: FUNDACIO ASSISTENCIAL DE MUTUA DE TERRASSA, FPC (G66886144), APTIMA CENTRE CLINIC, SLU (B65972390), i CENTRE DE
TECNOLOGIA DIAGNOSTICA, SAU (A58912734). Finalitat: Prestacié d’assisténcia medicosanitaria i social. Drets: Per a I'exercici dels seus drets d’accés, rectificacié o supressio, portabilitat i
limitacio, pot adregar-se personalment al Servei d’Atencid a I’'Usuari de I’entitat, acompanyant copia del seu DNI. Per a més informacid sobre el tractament de les seves dades personals, pot
consultar la nostra politica de protecci6 de dades a la pagina web de I'entitat https://www.mutuaterrassa.com/
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