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Zatacznik 3

INFORMACIJA DLA PACIENTA

Tytut projektu:

” Podioze genetyczne w zespotach "Overgrowth" w populacji polskiej i litewskiej: podstawa szybkiej
genetycznej $ciezki diagnostycznej, jako prewencja nowotwordéw.”

Pojecie , Przerostowe wady wrodzone” ( ang. Overgrowth syndrome; OGs) jest czesto uzywane przez
genetykow klinicznych jak tez lekarzy innych dziedzin medycyny. Jednak jak dotad nie zostata stworzona
jednolita definicja. PiSmiennictwo medyczne dotyczgce OGs uznaje je za wysoce heterogenng grupe
schorzen, ktérych wspdlng cechg jest nadmierny wzrost. OGs mozna podzieli¢ na dwie kategorie w
oparciu o fenotyp: uogdlnione (catkowite) lub czesciowe (segmentalne). Uogdlnione OGs charakteryzujg
sie czesto wysokimi parametrami ogdlnymi, gdzie masa ciata, wzrost i obwdd gtowy sg +2SD (odchylenie
standardowe). Segmentowe OGs powoduje przerost zlokalizowany w okreslonej czesci ciata, kilku
narzadach lub regionach. Czesto za pomocg kryteriow klinicznych klasyfikuje sie wrodzone wady
przerostowe jako syndromowe, jesli spetnione sg kliniczne kryteria diagnostyczne danego zespotu. W
takich przypadkach z OGs wspétistniejg cechy dysmorficzne twarzy, wielkogtowie, powiekszone narzady
trzewne, hipotonia miesniowa, wiotkos¢ stawdw oraz opdznienie psychomotoryczne. W przypadku
stwierdzenia prawidtowego zakresu intelektualnego nalezy rozwazy¢ izolowany OGs ze wzgledu na
predyspozycje rodzinne, cukrzyce cigzowg u matki i / lub zaburzenia hormonalne.

Niezwykle wazne jest, aby podejrzewajgc zespdt z grupy OGs postawi¢ wczesng diagnoze, wdrozy¢
odpowiedni plan postepowania profilaktycznego ze wzgledu na zwiekszone ryzyko nowotworzenia u
dzieci i nastolatkow.

Gtéwnym zatozeniem proponowanego przez nas projektu jest okreslenie podfoza genetycznego OGs w
populacji polskiej i litewskiej; klasyfikacja zidentyfikowanych wariantéw genetycznych na znane i/lub
wysuniecie gendw kandydujgcych w powstawaniu OGs; ocena, jaki wptyw mogg mie¢ zidentyfikowane
warianty patogenne na fenotyp pacjentdow z OGs; opracowanie szybkich algorytmdw diagnostycznych w
diagnostyce genetycznej Ogs; utworzenie odpowiednich algorytmdéw postepowania dla kazdego
zaburzenia OGs, ktére pozwolg zapobiegac lub wczesnie wykrywad i skutecznie leczy¢ nowotwory u

dzieci i mtodziezy, otytos¢, cukrzyce i nadcisnienie.
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Udziat w badaniach jest dobrowolny i nie ma bezposredniego wptywu na stosowane u chorego
leczenie. Brak zgody na przystgpienie do projektu nie bedzie skutkowat zadnymi konsekwencjami dla
osoby chorej. W przypadku zgody na uczestnictwo w badaniach wszystkie dane osobowe osoby chorej
i jego rodziny pozostang anonimowe. W kazdej chwili deklaracja swiadomej zgody na wykonanie
badan genetycznych i uczestnictwo w programie moze zostaé przez pacjenta lub opiekuna prawnego

wycofane bez zadnych dodatkowych konsekwencji.

Uczestnictwo w programie jest bezptatne i ani pacjent ani jego opiekunowie prawni nie

ponosz3 z tego tytutu zadnych dodatkowych kosztéw.

Dla wykonania badania diagnostycznego konieczne bedzie pobranie po ok. 4 ml krwi osoby chorej
i jej biologicznych rodzicéw. Z pobranej krwi bedzie izolowany DNA, ktory jest nastepnie przechowywany
w laboratorium do czasu wykonania specjalistycznych badan molekularnych. Przed pobraniem krwi
prosimy o zapoznanie sie z formularzem Swiadomej zgody na wykonanie analizy DNA. Wtaczenie
pacjenta do projektu nie gwarantuje, ze przyczyna genetyczna choroby zostanie poznana. Badania mogg
sie przedtuzy¢ poza okres realizacji projektu. Ryzyko dla pacjenta wynikajgce z uczestnictwa w tym
projekcie badawczym dotyczy wytgcznie pobrania krwi i jest takie samo jak w przypadku rutynowego

pobrania krwi zylnej do przeprowadzenia standardowych badan diagnostycznych.

Liczymy na zgode i uczestnictwo w podejmowanym przez nas przedsiewzieciu naukowym, ktore
dzieki Panstwa udziatowi i naszym mozliwosciom badawczym, mamy nadzieje, przyczyni sie do
wyjasnienia niezrozumiatych dotychczas przyczyn wystepowania przerostowych wad wrodzonych.
Jeste$my przekonani, ze uzyskane wyniki przyczynia sie takze do wypracowania specjalistycznych metod
diagnostycznych a w przysztosci bedg podstawg wypracowania nowych metod leczenia tego typu

schorzen.

Z powazaniem:
dr. n. med. Renata Posmyk — kierownik projektu
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