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FULL D’INFORMACIO PER A L’ESTUDI DELS GENS RELACIONATS AMB
PREDISPOSICIO HEREDITARIA A CANCER

INTRODUCCIO

L’equip de Consell Geneétic li ha proposat un estudi genétic bé perquée voste
presenta una historia familiar i/o personal de cancer que compleix criteris de
sospita d’'una sindrome hereditaria o bé perque el seu diagnostic requereix un

estudi genetic per a una valoracio terapéutica.

Aquest full li facilita informacioé sobre I'estudi genétic i el que implica la seva
participacio. Prengui’s el temps que necessiti per decidir si vol fer I'estudi. Pot
comentar aquesta decisio amb la seva familia o amics. Si té qualsevol pregunta

no dubti en consultar-ho amb els membres de I'equip.

Abans de realitzar aquest estudi vosté ha rebut I'assessorament genétic
apropiat on se I'ha informat dels possibles resultats i implicacions per voste i la

seva familia.

Les seves mostres seran enviades per a ser analitzades juntament amb les
seves dades cliniques a la Unitat de Diagnostic Molecular situada a I'Institut
Catala d'Oncologia - Hospital Duran i Reynals de I'Hospitalet de Llobregat,
Barcelona.

PARTICIPACIO VOLUNTARIA

Ha de saber que la seva participacido en aquest estudi és voluntaria i que pot
decidir no participar o canviar la seva decisio i retirar el consentiment en
gualsevol moment, sense que aixo alteri la relacié amb el seu equip medic ni es

produeixi cap perjudici en el seu tractament o atencié sanitaria.
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OBJECTIU DE L’ESTUDI GENETIC
L’objectiu d’aquest estudi és identificar la variant genética que expliqui el seu

cas o els casos de cancer en la seva familia.

DESCRIPCIO DE L’ESTUDI GENETIC

Un petit percentatge dels cancers, menys del 10%, poden ser causats per una
mutacio o variant genética hereditaria, €s a dir un canvi en el material genetic
gue es pot transmetre de pares a fills, i que afecta el correcte funcionament del

gen o de la seva proteina, per aixd s’anomena variant patogénica.

Els portadors de variants patogeniques es poden beneficiar de programes de
seguiment especifics, que inclouen des de seguiment medic a proves per a la
deteccio precog del cancer i, en alguns casos, la possibilitat de realitzar cirurgia

reductora de risc, assessorament reproductiu o de planificacio familiar.

L’estudi genétic es basa en I'analisi d’un panell que inclou 168 gens relacionats
amb predisposicid hereditaria a cancer. Tots aquests gens se seqlencien de

manera simultania.

EN QUE CONSISTEIX UN ESTUDI GENETIC
L’estudi es fa a partir de I'obtencié del material genétic, o ADN, dels globuls
blancs anomenats limfocits, que poden provenir d’una extraccio de sang o frotis

de mucosa bucal.

D’aquest material, s’obtindra la seqlencia genetica i es realitzara I'analisi de
variants mitjancant la técnica de seqiienciacié massiva, anomenada també amb
les sigles NGS (Next Generation Sequencing) i [lanalisi de grans
reordenaments del material genétic mitjancant la técnica DECoN (Detection of

Exon Copy Number).
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Amb aquesta técnica s’obté la sequiéncia genética d’'un grup de gens, indicats a

I’Annex, que poden estar relacionats amb la predisposicid hereditaria al cancer.

En un primer pas de lestudi, del material genetic obtingut, s’analitza i
s’interpreta la seqliéncia dels gens relacionats amb la sindrome que se sospita
en el seu cas, segons el tipus de cancer observat a la familia, o bé que podrien

modificar el seu maneig médic.

En alguns casos, pot ser que el seu metge o0 assessora genética recomani
I'estudi d'altres gens o bé afegeixi algun no inclos en el panell. Aquests gens
s’han discutit a la visita d’assessorament, on també s’ha explicat quins son els
que s’ha demostrat que augmenten el risc d’algun tipus de cancer i els podem
interpretar, juntament amb la seva historia familiar, per prendre decisions

mediques.

L'analisi de la resta de gens es realitzara només quan l'estudi no detecti cap
variant patogénica i sempre que el seu metge o0 assessora genetica ho

consideri indicat.

POSSIBLES RESULTATS DE L’ESTUDI GENETIC

¢ NO identifica cap variant patogénica o probablement patogénica
Aquest resultat significa que no s’ha identificat una causa genetica hereditaria
en els gens estudiats. Les seves recomanacions mediques i la dels seus

familiars es basaran en la historia familiar.

e Variant de significat clinic desconegut
Aquest resultat significa que s’ha identificat una variant genetica de la que,
actualment, no es coneix amb certesa el seu significat clinic (les anomenem

Variants de Significat Desconegut o VSD).
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Aquestes variants no es poden utilitzar pel seu maneig médic, per realitzar
estudi genétic dirigit d’aquesta variant als seus familiars, ni per fer una
estimacio de risc per voste o la seva familia. Aquestes variants es faran constar
en un annex de l'informe de resultats. Per ajudar a determinar el seu significat

clinic podrien sol-licitar-se altres proves addicionals.

e Variant patogenica o probablement patogénica

Aquest resultat aporta informaci6 sobre un factor de risc genétic a
desenvolupar cancer. Pot tenir implicacions mediques, de deteccid precog,
prevencié i/o planificacio familiar per voste o els seus familiars. Els seus
familiars es podran realitzar un estudi genétic dirigit d’aquesta variant per saber
la seva condici6 de portadors 0 no portadors i adequar les mesures abans

esmentades.

POSSIBLES RISCOS DE L’ESTUDI GENETIC

L’extraccio de sang es realitza de la forma habitual i causa molt pocs riscos o
minimes molésties, el risc per a la seva salut és molt petit, pero pot incloure les
molésties habituals d'una extracci6 de sang: dolor de poca importancia, pell
contusionada, sagnat per on entra I'agulla o ansietat enfront de les agulles. Es

prendran precaucions per a evitar aquests inconvenients.

En algunes persones el resultat de l'estudi genetic pot ocasionar algun tipus
d'impacte psicologic, per aquest motiu, se li oferira la possibilitat de rebre

atencio psicologica en cas que vosté ho necessiti.

COSTOS DE L’ESTUDI GENETIC
No hi ha cap cost per a voste associat amb la participacié en aquest estudi ni

voste rebra cap mena de retribucié economica per la participacié en l'estudi.
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IMPLICACIONS DE LA REALITZACIO DE L’ESTUDI GENETIC

La seva participacio en I'estudi implicara:

e Autoritzar-nos a accedir a la seva historia clinica. Aixo ens permetra recollir

informacio sobre la seva historia oncologica i sobre la seva salut en general.

e Aportar informacio dels antecedents medics personals i familiars. D’aquesta
manera, podrem entendre millor el cancer i altres malalties en la seva

familia.

e Autoritzar-nos a utilitzar mostres biologiques que hagin estat atils per al

diagnostic del seu cancer.
e Proporcionar-nos una mostra de sang.

e Comunicacié dels resultats. Els resultats d’aquest estudi genetic poden
comportar implicacions per als seus familiars, és per aquest motiu que li

recomanem que la informacié rebuda sigui transmesa als seus familiars.

POSSIBLES BENEFICIS | LIMITACIONS DE L’ESTUDI GENETIC
Aquest estudi permetra tenir un millor coneixement sobre la seva predisposicio
de desenvolupar cancer i ajudara a prendre mesures de deteccié precoc,

prevencio o tractament de cancer.

Es disposa de diferents nivells d’evidencia de com aquests gens modifiquen la
probabilitat de desenvolupar cancer, aixi com les mesures de seguiment i

prevencio adequades, i aquesta esta limitada al coneixement actual.

No obstant aix0, és possible que aquest estudi no proporcioni informacio
directament util per a vosté o per a la seva familia o bé, que no sapiguem amb

certesa el valor dels seus resultats fins a la realitzacié d'estudis posteriors.

T Generalitat de Catalunya ICO IHospitalet | Gran Via, 199-203 | 08907 I'Hospitalet de Llobregat | Tel. + 34 93 260 77 33 | Fax. + 34 93 260 77 83
WY Departament de Salut ICO Badalona | Carretera del Canyet, s/n | 08916 Badalona | Tel. + 34 93 497 87 88 | Fax. + 34 93 497 87 04

ICO GironalAv. Franga, s/n | 17007 Girona | Tel. + 34 972 225 835 | Fax. + 34 972 21 73 44
ICO Camp de Tarragona i Terres de I’Ebrel Carrer Dr. Mallafré Guasch, 4 43005 Tarragona +34 977 29 58 00 |
C. De les Esplanetes, 14 43500 Tortosa
ico.gencat.cat

V9 22/01/2024 5



o
ICO

Institut Catala d'Oncologia

CONFIDENCIALITAT DE L’ESTUDI GENETIC:

e Qui és el responsable de les meves dades?

L'Institut Catala d'Oncologia amb NIF Q5856383D i adreca Avinguda de Gran
via, 199-203, 08908 I'Hospitalet de Llobregat, Barcelona, actua en qualitat de
responsable del tractament de les seves dades i es compromet que seran
tractades i guardades de forma absolutament confidencial i s’integraran a la
seva historia clinica amb la finalitat de donar-li assisténcia sanitaria, respectant
en tot cas la Llei 21/2000, de 29 de desembre, sobre els drets d’informacio
referents a la salut i 'autonomia del pacient i la documentacio clinica, al
compliment que estableix la Llei Organica 03/2018, del 5 de desembre de
Proteccié de Dades Personals i garantia dels drets digitals, i segons Art. 14 del
Reglament (EU) 2016/679 del Parlament Europeu i de Consell, de 27 d'abril de
2016, relatiu a la proteccio de les persones fisiques pel que fa al tractament de
dades personals i a la lliure circulacié d'aquestes dades (Reglament general de
protecci6 de dades) i, la resta de normativa legal que sigui aplicable, i la
recerca biomedica (Llei de Recerca Biomedica 14/2007) garantint la maxima
discrecio i total confidencialitat. Podra comunicar-se amb el delegat de

proteccio de dades a I'adreca lopd@iconcologia.net.

e Com es mantindrala meva confidencialitat?

Les dades recollides durant I'estudi, aixi com els seus resultats i la sequéncia
genética que quedara emmagatzemada en un sistema informatic,
s’identificaran mitjangant un codi, de manera que no s’inclogui informacié que
permeti la seva identificacid, i només el seu metge, assessora genetica i
col-laboradors podran relacionar-les amb vosté i amb la seva historia clinica per
aguest motiu les bases de dades informatitzades tindran codis d’accés

restringit.
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Per tant, la seva identitat no sera desvetllada a cap altra persona llevat a les

autoritats sanitaries, que aixi ho requereixi o en casos d’urgéncia medica.

L’accés a la seva informacio personal quedara restringit al metge, assessores
genetiques o professionals involucrats en I'estudi aixi com el personal autoritzat
pel promotor, quan ho precisin per comprovar les dades i procediments de
I'estudi, perd sempre mantenint la confidencialitat d’acord amb la legislacié
vigent. Les dades es recolliran en un fitxer de recerca responsabilitat de la

institucio i es tractaran en el marc de la seva participacio en aquest estudi.

e Es podran compartir les meves dades?

Les seves dades no seran cedides a terceres entitats, llevat en aquells casos
expressament previstos per la llei. No obstant aixo, podran ser comunicades les
informacions i els resultats, prévia pseudonimitzacié de les dades, als seus
col-laboradors de conformitat amb la seva estricta necessitat de conéixer-los

per a la realitzacio de I'estudi.

Les variants genetiques identificades podran ser compartides de forma
codificada en publicacions cientifiques o bases de dades internacionals per tal
de facilitar la seva interpretacio, pero els individus participants no seran

identificables.

En el cas de transferencia de dades a tercers fora de la UE, s’establiran les
mesures necessaries per garantir un nivell de proteccid equivalent al que
atorga la normativa europea. En el cas que les seves dades pseudonimitzades
siguin transferides fora de la UE a centres que realitzen serveis o altres grups
de recerca col-laboradors, la confidencialitat de les dades es garantira
mitjangant contractes o convenis especifics i sera pels mateixos fins de I'estudi

descrit 0 pel seu Us en publicacions cientifiques.

TN Generalitat de Catalunya 1CO PHospitalet | Gran Via, 199-203 | 08907 'Hospitalet de Llobregat | Tel. + 34 93 260 77 33 | Fax. + 34 93 260 77 83
\l¥% Departament de Salut ICO Badalona | Carretera del Canyet, s/n | 08916 Badalona | Tel. + 34 93 497 87 88 | Fax. + 34 93 497 87 04
ICO GironalAv. Franga, s/n | 17007 Girona | Tel. + 34 972 225 835 | Fax. + 34 972 21 73 44
ICO Camp de Tarragona i Terres de I’Ebrel Carrer Dr. Mallafré Guasch, 4 43005 Tarragona +34 977 29 58 00 |
C. De les Esplanetes, 14 43500 Tortosa
ico.gencat.cat

V9 22/01/2024 7



o
ICO

Institut Catala d'Oncologia

Aixi mateix, qualsevol dels resultats de I'estudi realitzat seran anonims. Si fos
precisa la publicacié dels resultats que incloguin dades de caracter personal,

sol-licitarem el seu consentiment expres.

e Quins drets tinc?

Li assisteixen els drets d'accés, rectificacid, oposicid, supressio, limitacié d'Us i
portabilitat de les seves dades, que podra exercitar mitjancant sol-licitud a:
Programa de Cancer Hereditari de I'Institut Catala d’Oncologia, amb domicili
Avinguda Gran via de I'Hospitalet, 199-203 08908 I'Hospitalet de Llobregat
(Barcelona) o] correu electronic: cg_girona@iconcologia.net,
cg_badalona@iconcologia.net o cg_hospitalet@iconcologia.net.

També pot presentar una reclamacié davant '’Agéncia Espanyola de Proteccio
de dades o davant 'Agencia Catalana de Proteccid de dades, si considera que

els seus drets no han estat convenientment atesos.

e Puc retirar-me de I’estudi?

L'informem que té dret a revocar, rectificar o objectar en qualsevol moment el
present consentiment totalment o parcialment, aixi com els seus efectes,
incloses la destruccié o I'anonimitzacié de les mostres. En qualsevol cas, els
citats efectes no s'estendran a les dades resultants dels procediments que ja

s'hagin dut a terme.

La revocacio no tindra cap implicacié sobre el seu dret a I'assistencia sanitaria,
ni es veura afectat en cap cas el seu tractament o cures mediques que vosté
pugui requerir. La revocacio haura de sol-licitar-la per escrit al Programa de
Cancer Hereditari de I'Institut Catala d’Oncologia, amb domicili Avinguda Gran
via de [I'Hospitalet, 199-203 08908 I'Hospitalet de Llobregat (Barcelona) o
correu electronic: cg_girona@iconcologia.net, cg_badalona@iconcologia.net o

cg_hospitalet@iconcologia.net.
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e Es poden utilitzar les meves dades en altres estudis?

Aixi mateix, vosté atorga el seu consentiment per tal que les dades recollides i
obtingudes del present estudi com la sequiéncia genética puguin ser tractades,
amb les mateixes garanties de pseudonimitzacio, per a altres estudis que
puguin ser realitzats pel responsable. En aquests casos se linformara

previament de les finalitats d’aquest nou estudi.

e Quant de temps es guardaran aquestes dades?

Un cop finalitzat l'estudi genétic indicat en el seu cas, la mostra sera
emmagatzemada en la col-leccio registrada a I'lnstituto de Salud Carlos Il amb
el codi C.0000550 de la que és titular el Dr. Gabriel Capella de I'Institut Catala
d’'Oncologia. Tant la mostra obtinguda com la seqiéncia seran tractades
d’acord amb les lleis vigents relacionades amb la proteccié de dades abans

explicades garantint la maxima discreci6 i total confidencialitat.

Les dades genétiques de caracter personal seran conservades un minim de
cinc anys des de la data en que van ser obtingudes o fins que es consideri
assolida la finalitat de I'estudi, i seran eliminades quan prescriguin els terminis
legalment establerts per la llei 14/2007 de 3 de juliol d’Investigacié Biomedica,

amb les solvatades previstes a I'epigraf “drets de I'interessat”.

ALTRA INFORMACIO RELLEVANT

Té dret a ser informat de les dades rellevants per la seva salut que s’obtinguin
en el curs de l'estudi. Aquesta informacié se |li comunicara si voste hi esta

d’acord. En el cas que prefereixi no ser informat, es respectara la seva decisié.
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PERSONES DE CONTACTE

Si té dubtes referents a I'estudi genetic, pot posar-se en contacte amb:

Unitat de Consell Genetic Hospitalet

Oncolegs: Drs. Alex Teulé i Naria Duefias.

Assessores: Monica Salinas, Silvia Iglesias i Ares Solanes.
Tel: 932 607 957 cg_hospitalet@iconcologia.net

Unitat de Consell Genétic Badalona
Oncologues: Dres. Iris Teruel i Carmen Castillo.
Assessores: Marta Martin i Maite Torres.

Tel: 674 182 046 cg_badalona@iconcologia.net

Unitat de Consell Genétic Girona
Oncologues: Dres. Ariadna Roqué i Naria Duenias.
Assessores: Roser Lleuger i Esther Darder.

Tel: 972 225 158 cg_girona@iconcologia.net.

Unitat de Consell Genetic Moisés Broggi
Oncoleg: Dr. Alex Teulé.

Assessora: Monica Salinas.

Tel: 932 607 957 cg_hospitalet@iconcologia.net

Consulta de Consell Genetic en Cancer de I'H. de Matar6, Programa del
Cancer Hereditari - ICO-Badalona.

Oncologa: Iris Teruel.

Assessora: Judit Sanz.

Tel: 937 417 700 ext.1176 consellgeneticonco@csdm.cat
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ANNEX AL CONSENTIMENT INFORMAT PER A L’ESTUDI DELS GENS
RELACIONATS AMB CANCER HEREDITARI

@) Panell de gens en Cancer de Mama-Ovari

BRCA1, BRCA2, PALB2, MLH1, MSH2, MSH6, BARD1, CHEK2, ATM, BRIP1,

RADS51C, RAD51D, PTEN,
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