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Introducere

Scanati pentru mai
multe informatii

Studiul Generation este un studiu de cercetare pe g 'f""--"-@)
termen lung. Dorim sa intelegem daca putem imbunatati *‘tqﬁjﬁ
modul de diagnosticare si tratare a afectiunilor genetice e pafta
analizand ADN-ul nou-nascutilor. @I

Acest studiu este gratuit si optional. Aceasta
fisa cuprinde numeroase informatii care va
ajuta sa decideti daca doriti sa participati
impreuna cu bebelusul dvs. Ar trebui sa
discutati cu echipa de asistenta medicala si
cu familia dvs. in legatura cu aceasta decizie.
Pentru a va inscrie, discutati cu un membru al
echipei de studiu.

Acest studiu este desfasurat de Genomics
England, companie detinuta de Departamentul
Guvernului Regatului Unit pentru Sanatate

si Asistenta Sociala. Prin cercetarea noastra
cautam noi modalitati in care genetica ne
poate afecta sanatatea. Pentru aceasta am
incheiat un parteneriat cu NHS (Sistemul
National de Sanatate). Autoritatea de cercetare
in domeniul sanatatii a aprobat acest studiu.
S-a asigurat ca este etic si legal.

Acest studiu investigheaza genomurile
nou-nascutilor pentru a vedea daca putem
identifica si trata afectiunile genetice din

timp. Genomul reprezinta intreaga secventa
genetica a unei persoane — manualul de
instructiuni al corpului sdu. Genomurile sunt
alcatuite dintr-un element chimic denumit
ADN si contin mii de gene. Genele le
comunica corpurilor noastre cum sa creasca si
sa se dezvolte.

Putem obtine informatii din analiza
genomului unei persoane. Acest lucru se
datoreaza faptului ca modificarile de la

nivelul unui genom pot duce la probleme

de sanatate, inclusiv la afectiuni rare. Pentru

a studia genomul unei persoane recoltam o
proba de ADN. De reguld, aceasta se extrage
din cateva picaturi de sange. Din acestea,
cream un fisier digital al genomului sdu. Acest
proces se numeste secventiere genetica.

Pentru mai multe informatii privind
secventierea genetica, accesati www.
genomicsengland.co.uk/genomic-medicine/
understanding-genomics

Anumite modificari la nivelul genelor
pot cauza afectiuni genetice rare

Nav
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Obiectivele studiului

Cercetarea noastra are doua obiective principale:

@ Identificarea precoce a @ Afland informatii suplimentare

afectiunilor genetice, astfel privind genele si sanatatea, putem
incat copiii afectati sa poata imbunatati in viitor testarea si
beneficia rapid de tratament tratamentul afectiunilor genetice.

Acest studiu ne va ajuta sa intelegem cum ar functiona acest tip de testare la copii, familii

si NHS. Daca participati puteti afla din timp despre o posibila afectiune genetica a copilului
dvs. De asemenea, ati deveni parte din comunitatea de familii care contribuie la sprijinirea
cercetarii despre gene si sanatate. Daca va inscrieti puteti ajuta si viitoarele generatii de copii
cu afectiuni genetice sa aiba un start mai sanatos in viata.

La acest studiu poate participa oricine, indiferent de mediul din care provine. Dar persoanele
din comunitatile etnice de culoare, asiatice si minoritare sunt slab reprezentate in acest tip de
cercetari. Daca faceti parte din aceste comunitati, participarea poate face studiul mai divers —
si poate ajuta la Imbunatatirea testelor genetice pentru toata lumea in viitor.

Cine se poate inscrie in studiu Inainte de a decide s& va inscrieti in studiu,
este important sa discutati cu familia sau cu
persoanele care va ajuta la luarea deciziilor in
legatura cu copilul dvs. Deoarece persoanele
inrudite cu copilul dvs. sau care au grija de
copilul dvs. ar putea fi afectate de rezultat.

O parte a acestui studiu consta in analizarea
fiselor prenatale. De asemenea, analizam

si fisele medicale ale copilului de-a lungul
timpului. Din acest motiv, solicitam céteva
lucruri ca sa puteti participa.

De asemenea, ar trebui sa discutati si cu
celdlalt parinte al copilului, daca tineti

Sa fiti insarcinata legatura. Améandoi trebuie sa fiti de acord cu
inscrierea n studiu.

Pentru a fi eligibild pentru studiu, trebuie:

Sa aveti un numar NHS

Sa fi implinit varsta de 16 ani
Diferentele fata de asistenta NHS

Sa nu aveti gemeni, tripleti etc.
NHS asigura deja nou-nascutilor

Sa nu fiti mama surogat sau sa nu un screening din picatura de sange
intentionati sa dati copilul spre adoptie (testul ,intepaturii in calcai”) tuturor
bebelusilor cand au 5 zile de viata.
Sa fijci nscrisa la un medic de familie Acest test se efectueaza pentru 9
in Anglia afectiuni rare, care se pot trata. Este
un serviciu NHS care a fost deja foarte
Echipa de studiu va verifica din nou aceste bine cercetat.
aspecte cand va dati consimtamantul pentru
inscriere.
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Studiul Generation este diferit fata de
screeningul din picatura de sange a
nou-nascutului. Acest studiu analizeaza
modificarile genetice care pot cauza in jur
de 200 de afectiuni rare.

Este important sa stiti ca acest studiu

se efectueaza in scop de cercetare. Nu
este un serviciu NHS standard. Acest
lucru Inseamna ca nu stim cat de bine va
functiona abordarea noastra. De aceea,

studiul nu trebuie sa inlocuiasca asistenta
NHS standard pentru dvs. sau bebelusul
dvs. Daca sunteti ingrijorat(a) in legatura
cu o afectiune genetica din familie,

ar trebui sa discutati cu moasa sau cu
medicul de familie.

Pentru mai multe informatii privind testul
din picatura de sdnge la nou-nascut,
accesati www.nhs.uk/conditions/baby/
newborn-screening/blood-spot-test/

Beneficiile si riscurile participarii la studiu
Ca orice alta cercetare medicald, participarea la acest studiu implica avantaje si dezavantaje.
Dorim sa ne asiguram ca aveti toate informatiile necesare pentru a lua o decizie.

-

Beneficii

Bebelusul dvs. ar putea beneficia de
testarea genetica timpurie. Va fi testat
pentru peste 200 de afectiuni genetice
rare. Se intdmpla rar, dar este posibil

sa identificam precoce o afectiune.

Vom comunica acest rezultat cat mai
curénd posibil. Ar putea primi tratament
timpuriu, ceea ce |-ar putea ajuta sa i se
amelioreze simptomele sau sa il fereasca
de afectiune.

Riscuri

Copilul ar putea prezenta disconfort la
recoltarea probei. Daca nu putem recolta
o proba din cordonul ombilical, va trebui
sa intepam calcéiul copilului cu un ac
foarte mic, ceea ce i-ar putea provoca un
disconfort temporar.

Copilul ar putea primi un rezultat
incorect. Acest studiu se efectueaza

in scop de cercetare si nu este un
diagnostic. Adica exista o sansa mica sa
generam rezultate gresite pentru copilul
dvs.
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Ati putea incerca sa ne ajutati sa
imbunatatim tratamentul afectiunilor
genetice. Participarea dvs. ajuta
cercetatorii sa afle mai multe despre
legatura dintre gene si sanatate.
Activitatea acestora poate contribui

la elaborarea de tratamente noi.

De asemenea, ne-ar putea ajuta sa
prevedem sau diagnosticam afectiunile
mai rapid n viitor.

Este posibil sa aveti neclaritati in legatura
cu rezultatele. Asteptarea rezultatelor
poate fi stresanta. Daca banuim ca
bebelusul are o afectiune, va trebui sa il
aduceti la consultatii de urmarire in cadrul
NHS. Aceste actiuni pot necesita timp.
Deoarece aceste afectiuni sunt rare, este
posibil sa nu fie disponibile foarte multe
informatii.

Dvs. si copilul dvs. ati putea fi identificati
pe baza datelor. in situatii foarte rare,

un cercetator ar putea asocia numele cu
datele dvs. Luam masuri de protectie ca
aceastd situatie sa fie putin probabila.



Cum functioneaza studiul

Acesta este un studiu pe termen lung. Incepe atunci cand sunteti gravida si continua
pana cand copilul ajunge in jurul varstei de 16 ani. In acest interval, va vom trimite
actualizari privind studiul.

Inscrierea in timpul sarcinii

Pasul 1 @ Contactati echipa de studiu pentru a va inscrie in timpul sarcinii.
Se poate face personal, in timpul unei vizite la spital, sau telefonic.
Echipa va va ajuta sa intelegeti studiul si va va raspunde la intrebari.
Apoi, va vor pune cateva intrebari de baza si vor confirma datele de
contact. Ulterior, veti primi un e-mail prin care vi se ureaza bun venit
in studiu.

: Recoltarea probei la scurt timp dupa nastere
Pasul 2 O Un medic NHS va recolta o proba de sange la scurt timp dupa
' nastere. Daca ati nascut acasa, moasa poate recolta o proba de

sange sau vom programa o consultatie la spital pentru acest lucru.
Vom folosi aceasta proba pentru a analiza ADN-ul bebelusului dvs.

Primirea rezultatelor in cateva luni
Pasul 3 99% din copii nu vor avea niciuna dintre modificarile genetice pe
care le cautam. Daca nu suspectam o afectiune, va vom anunta
prin e-mail sau printr-o scrisoare la aproximativ 2 luni dupa nasterea
copilului. Daca suspectam o afectiune, un specialist NHS va va suna
cat mai curand posibil. Va va explica urmatorii pasi, inclusiv orice alte
teste suplimentare necesare.

Proba si datele stocate si utilizate pentru cercetare

Vom stoca in siguranta proba copilului dvs., un fisier digital cu date
despre ADN-ul sau si datele dvs. prenatale. De asemenea, vom

primi actualizari periodice din fisa medicala a copilului dvs. Pastram
aceste date ca sa putem afla mai multe despre identificarea si tratarea
afectiunilor genetice in timp. Cercetatori autorizati vor studia aceste
date pentru a afla mai multe despre gene si starea de sanatate.
Identitatea copilului dvs. nu va fi vizibila pentru acestia.

Pasul 5 @ Contactul permanent in legatura cu studiul
Va vom contacta uneori pentru a va prezenta actualizarile referitoare
la studiu. Este posibil sa va cerem feedback sau sa va intrebam daca

doriti sa participati la alta cercetare. Cand copilul are in jur de 16 ani, I
vom intreba daca doreste sa raméana in studiu.

@
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Scanati pentru a afla

Afectiunile
pentru care
facem testarea

i udiu za nou-nascutii u
Prin acest studiu se testeaza nou-nascutii pentr
peste 200 de afectiuni genetice rare. Este putin
probabil ca nou-nascutul dvs. sa aiba o afectiune.
) a are, i Il iafi
Dar, daca are, identificarea precoce a acesteia
poate imbunatati starea de sanatate si viata.

Afectiunile pentru care facem testarea:

O L

Apar de regula in Se pot ameliora daca Beneficiaza de tratament
primii ani de viata sunt identificate din timp prin NHS in Anglia

Tipuri de afectiuni

Afectiunile pentru care facem testarea variaza in functie de frecventa, simptomele posibile
si modul Tn care pot fi tratate. Unele afectiuni sunt bine cunoscute, cum ar fi fibroza chistica.
Altele sunt mai rare, cum ar fi sindromul Barth. Fiecare afectiune are simptome diferite. Dar
toate pot contribui la imbolnavirea mai grava decat a unui copil obisnuit.

Tratamentul afectiunilor

Toate afectiunile pe care le testam beneficiaza de tratament prin NHS in Anglia. Unele
afectiuni pot fi tratate cu usurintd, cum ar fi administrarea unei vitamine in fiecare zi. Alte
afectiuni pot necesita un plan de tratament mai intensiv. De exemplu, imunodeficienta severa
combinata (SCID) este tratata printr-un implant de celule stem.
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o De retinut

Unele dintre afectiunile pe care le testdm nu prezinta simptome imediate.

lata un exemplu de avut in vedere.

Copilul dvs. este diagnosticat cu o afectiune
genetica dupa teste suplimentare efectuate
in urma unui rezultat primit din Studiul
Generation. Va intalniti cu echipa de
specialisti la un spital. Aceasta va explica
faptul ca bebelusul parte bine acum si ca este
posibil sa inceapa sa prezinte simptome in
decurs de doi ani. Dupa ce se intdmpla acest
lucru, copilul va incepe sa beneficieze de
tratament in cadrul NHS.

Pana atunci, copilul va trebui consultat o
data la sase luni. Va trebui sa monitorizati
copilul pentru a vedea simptomele, iar
acest lucru poate fi stresant. Beneficiati de
sprijin din partea echipei de specialisti si a
consilierilor geneticieni.

Identificarea precoce a acestei afectiuni va
poate ajuta sa va pregatiti pentru initierea
tratamentului cat mai curand posibil. Cu
toate acestea, unele familii prefera sa nu
stie nimic despre afectiune pana cand
incep sa apara simptomele.

Va recomandam sa analizati cu atentie exemplul Tnainte de a va inscrie in studiu.
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Recoltarea probei

Un medic NHS va recolta o proba de sénge. Va va cere permisiunea inainte
de aceasta actiune. Daca nasteti la spital, proba va fi recoltata la scurt timp

dupa ce se naste copilul.

&

Sange din cordonul ombilical: Din cordonul ombilical se recolteaza
o cantitate mica de sange. Acest lucru este posibil prin prinderea
intarziata a cordonului. Copilul dvs. nu va suferi din acest motiv.

Daca nu putem recolta o proba din cordonul ombilical, vom face o intepatura in calcai. Aceasta
implica inteparea copilului pentru a recolta cateva picaturi de sange. Pentru o clipa poate fi
inconfortabil pentru copil. Va recomandam sa tineti copilul in brate sau sa il alaptati ca sa il ajutati.

In cazuri rare, recoltarea unei probe poate fi mai complicata, iar medicul care trateaza copilul

va putea decide cum sa procedeze.

Daca nasteti acasa

Daca ati nascut acasa, moasa poate recolta
o proba de sdnge sau vom programa o
consultatie la spital pentru a recolta o proba
la scurt timp dupa ce se naste copilul.

Daca nu putem recolta o proba

Pot exista alte motive pentru care nu putem
recolta probe. De exemplu, daca nasteti in
alt trust NHS sau daca exista complicatii la
nastere. Aceste situatii sunt rare. In aceast
situatie, dvs. si copilul dvs. nu puteti participa
la studiu. Va vom trimite un e-mail sau o
scrisoare ca sa confirmam acest lucru.

Daca nu doriti sa recoltam o proba

Daca decideti ca nu doriti sa recoltam

o proba de la copilul dvs., nu este nicio
problema. Comunicati acest lucru cadrului
medical NHS. Acest lucru nu va afecta in
niciun mod asistenta medicala pentru dvs.
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sau copilul dvs. In aceast situatie, dvs. si
copilul dvs. nu puteti participa la studiu. Va
vom trimite un e-mail sau o scrisoare ca sa
confirmam acest lucru.

Dupa recoltarea probei

Echipa spitalului va eticheta proba cu un
numar de cod unic. Acesta ne va permite sa
o urmarim fara sa folosim numele copilului
dvs. Doar echipa spitalului si Genomics
England vor putea asocia proba cu copilul
dvs.

Apoi, echipa spitalului va trimite proba catre
companii externe. Aceste companii extrag si
secventiaza ADN-ul. Acestea sunt contractate
de Genomics England. Nu pot accesa datele
cu caracter personal ale copilului dvs.

Dupa recoltarea probei de la copilul dvs.,
nu mai trebuie sa faceti nimic altceva pentru
a ramane in studiu.



Obtinerea rezultatelor

Atunci cand analizam ADN-ul copilului dvs., cautam modificarile de la nivelul
genelor sale. Se cunoaste faptul ca aceste modificari pot cauza peste 200
de afectiuni genetice rare.

Rezultatele testului

Exista doua rezultate diferite ale testului: nicio suspiciune de afectiune sau o suspiciune de
afectiune. Modul in care va contactam depinde de rezultat.

Cum va contactam: prin e-mail sau Cum va contactam: telefonic,
scrisoare, la cateva luni dupa nastere la cateva saptamani dupa nastere
Nicio suspiciune de afectiune Suspiciune de afectiune
Majoritatea copiilor vor primi acest Un numar foarte mic de copii
rezultat —'in jur de 99 din 100. din acest studiu vor primi acest
Inseamna ca nu am identificat nicio rezultat — in jur de 1 din 100.
modificare a genelor cunoscute a fnseamna c3 am gasit una dintre
cauza afectiunile genetice din acest modificrile genei asociate uneia

studiu. dintre afectiunile genetice din studiul

i oo nostru.
Acest rezultat nu Tnseamna ca copilul

dvs. nu se va imbolnavi niciodata.

Daca suspectam ca copilul dvs.
Poate dezvolta multe alte probleme

prezinta o afectiune, vom comunica

de sanatate. 5i, desi este putin ‘ acest lucru echipei de specialisti din
probabil, copilul dvs. ar putea totusi cadrul NHS. De asemenea, ii vom
sa aiba una dintre afectiunile pe care comunica si datele dvs. de contact,
le-am testat.

inclusiv numele copilului si datele cu
caracter personal. Va fi o persoana
noua pentru dvs., astfel incat copilul
dvs. sa poata primi asistenta rapida
si de specialitate. Copilul dvs. poate

De asemenea, ar trebui sa discutati deja prezenta simptomele afectiunii
cu medicul de familie daca va faceti in acest moment si este posibil s
griji in legatura cu sanatatea copilului beneficieze deja de ingrijire.
dumneavoastra sau cu privire la

istoricul familiei dumneavoastra.

Vom trimite o copie a acestui rezultat
medicului dvs. de familie. Puteti vorbi
oricand cu acesta despre rezultat.

Existd o mica sansa sa nu putem finaliza testul sau s& nu va furnizam rezultate.
Acest lucru Tnseamna ca dvs. si copilul dvs. nu veti mai participa la studiu. Daca se intampla
acest lucru, va vom anunta printr-o scrisoare.

Numar IRAS: 324562 | Data: 03/10/2024 | V5.0

10



Apelul telefonic de la NHS: Echipa de
specialisti va va contacta telefonic cat mai
curand posibil in saptamanile ulterioare
nasterii. De asemenea, il vor contacta pe
medicul de familie al copilului dvs. Vor stabili
o intalnire cu dvs. si copilul dvs. pentru a
discuta rezultatul si urmatorii pasi. Echipa de
studiu poate acoperi costurile de deplasare
pentru aceasta intalnire, daca este cazul.

5

Teste de urmarire: Cel mai probabil, echipa
de specialisti va pregati mai multe teste
pentru a confirma un diagnostic. Aici pot

fi incluse o proba de sange sau de urina, o
scanare sau alte tipuri de teste. Vi se poate
cere sa furnizati si dvs. o proba, astfel incat sa
putem intelege cum a mostenit copilul dvs.
aceste modificari ale genei.

Plan de tratament: Orice afectiune genetica
din acest studiu are un plan de tratament

in cadrul NHS. Echipa de specialisti va va
explica planul pentru copilul dvs.

Feedback: Echipa de specialisti ne va
comunica informatii privind copilul dvs.
Acest lucru ne ajuta sa verificam cum se
simte si ne permite sa intelegem acuratetea
testului. Aici sunt incluse numele si datele cu
caracter personal ale copilului dvs.

Daca se suspecteaza ca exista
o afectiune, iata ce preconizam
ca se va intampla.

Gestionarea incertitudinii

Facem teste doar pentru afectiunile pe
care NHS stie sa le diagnosticheze si
sa le trateze. Dar daca suspectam ca
copilul dvs. prezinta o afectiune, poate
exista un anumit nivel de incertitudine.

Posibile incertitudini:

e Diagnostic incorect: exista o mica
sansa sa obtinem rezultatul gresit
si copilul sa nu aiba afectiunea
respectiva.

Diagnostic neclar: exista o mica

sansa ca testele de urmarire sa

nu poata confirma sau infirma un
e diagnostic.

Diagnostic intarziat: pot fi necesare
numeroase teste nainte de

e confirmarea afectiunii.

Simptome neclare: poate fi dificil

de stabilit cdnd sau daca copilul dvs.

e vaincepe sa prezinte simptome.

Efecte asupra familiei: datorita
faptului ca aceste afectiuni sunt
genetice, si alti membri ai familiei
pot fi afectati de rezultat.

Aceste posibile incertitudini pot fi
stresante. Noi si echipa de specialisti
va putem contacta cu informatii
suplimentare, consiliere si grupuri de
sprijin.

% .g_:_iﬁ multe despre rezultate
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0 De retinut

Desi putin probabil, copilul dvs. poate primi in prima instanta un rezultat incorect.

lata un exemplu de avut in vedere:

Atunci cand copilul are varsta de 3
saptamani, aflati ca este suspectat ca ar
avea o afectiune genetica.

Medicul copilului dvs. programeaza
anumite teste suplimentare. Intre timp, cititi
despre afectiune si va ingrijorati.

Dupa cateva saptamani, primiti rezultatele.
In cele din urma, copilul dvs. nu prezinta
afectiunea.

Specialistul explica faptul ca rezultatul
Studiului Generation nu reprezinta un
diagnostic si, in rare ocazii, poate fi
incorect.

Aceasta situatie poate aparea si in cazul
altor teste, cum ar fi testul NHS din picatura
de sange a nou-nascutului. Pentru familii
poate fi o perioada dificila.

Va recomandam sa analizati cu atentie exemplul inainte de a va inscrie in studiu.
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Date si acces

In timpul studiului stocam in sigurantd datele dvs. si ale copilului dvs. Mentinerea

lor in siguranta si confidentiale reprezinta principala noastra prioritate.
Cercetatorii in domeniul asistentei medicale, care trec printr-un proces riguros
de aprobare, vor accesa datele pentru proiectele referitoare la gene si sanatate.

Datele pe care le stocam

Este datoria noastra legala si morala sa avem grija de probe si de date. Am dovedit si in alte

studii ca pastram datele in siguranta.

Pastram urmatoarele date:

pastrate intr-un loc unde pot fi
accesate de cercetatori.

Datele de contact ale dvs. si ale ADN-ul copilului dvs.:
copilului dvs.: Acestea ne ajuta 1l stocdm sub form3a de
sa pastram legatura. Nu vor fi fisier digital.

Fisa dvs. prenatala: Aici

sunt incluse datele dvs. din
timpul sarcinii, care includ
detalii privind sarcina, travaliul
si nasterea, inclusiv orice
internari din timpul sarcinii.

medicala a copilului dvs.:

Aici pot fi incluse informatii

de la NHS si alte organizatii
medicale, cum ar fi rezultatele
testelor medicale sau informatii
referitoare la o boala.

@ Actualizari periodice din fisa

Datele prenatale si de sanatate sunt colectate de la NHS Anglia si de la alte organizatii

enumerate pe www.genomicsengland.co.uk/privacy-policy/.

Unde sunt stocate datele

Stocam datele genetice si privind sanatatea copilului dvs. — si datele dvs. prenatale — intr-o
baza de date sigura denumita Biblioteca Nationala de Cercetare a Genomului (National
Genomic Research Library). Aceasta este biblioteca de unde sunt accesate pentru cercetare
datele genetice si privind starea de sanatate provenite de la mii de persoane. Noi gestionam
biblioteca si aprobam cercetatorii din intreaga lume pentru a o putea accesa. Biblioteca este
pastrata in centre de date sigure din Regatul Unit. Folosim mijloace de securitate standard in

domeniu pentru a ne asigura ca doar cercetatorii aprobati pot accesa biblioteca.

Puteti afla mai multe informatii despre tipul de date si cercetare la adresa:
www.genomicsengland.co.uk/patients-participants/data
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Cine poate accesa datele

Doar Genomics England si cercetatorii din
domeniul sanatatii aprobati pot accesa
datele. Nu vom partaja niciodata aceste date
asiguratorilor sau comerciantilor.

Doar persoanele selectate de la Genomics
England pot accesa datele referitoare la dvs.
si identitatea copilului dvs., precum si datele
de contact. Partajam aceste informatii doar
medicului de familie si echipei de specialisti
NHS ale copilului dvs. Facem acest lucru
atunci cand avem rezultatul testului.

De asemenea, vom analiza datele privind
starea de sanatate a copilului dvs. pe tot
parcursul copilariei sale ca sa putem intelege
mai bine modul in care functioneaza testul si
ca sa stabilim daca are rost ca acest test sa
devina accesibil la nivel mai larg pe viitor.

Cercetatorii din domeniul sanatatii aprobati
vor studia datele din biblioteca, inclusiv
datele copilului dvs. Acestia ar putea proveni
de la spitale, universitati, organizatii caritabile
sau companii de asistenta medicala, cum

ar fi companiile farmaceutice. Ei vor utiliza
datele pentru a afla mai multe despre gene si
sanatate, pentru a descoperi noi afectiuni si
pentru a crea noi tratamente.

Acesti cercetatori nu pot vedea informatiile
personale, cum ar fi numele si datele de
contact. Cu toate acestea, nu putem garanta
ca datele dvs. nu vor fi niciodata asociate
indirect cu dvs. sau copilul dvs. De exemplu,
in cazul in care copilul dvs. are o afectiune
extrem de rara, poate fi posibil sa se deduca
ca datele respective ii apartin acestuia.
Aplicam penalizari stricte oricarei persoane
care incearca sa identifice sau sa utilizeze
aceste date in mod gresit.

Datele copilului dvs., impreuna cu datele altor mii de persoane,

pot fi utilizate pentru a:

@ Ajuta cercetatorii sa faca distinctia intre modificarile genetice nocive

si cele inofensive.

Este important pentru diagnosticarea precisa si dezvoltarea de tratamente

pentru afectiunile genetice.

@ Ajuta la cercetarea privind cancerul.

Analizéand datele cu si fara anumite modificari, cercetatorii pot identifica noi gene
asociate cancerului si pot dezvolta terapii in beneficiul a numerosi pacienti cu

cancer.

©,

Contribui la imbunatatirea preciziei testelor de screening al genomului.
Ajutandu-ne pe noi sa identificdm mai bine si mai devreme persoanele supuse
riscului, tratamentele pot fi initiate mai rapid, ceea ce poate duce la rezultate mai
bune pentru cei cu afectiunile respective.

Cum sunt aprobati cercetatorii din domeniul sanatatii

Toti cercetatorii care acceseaza datele lucreaza la proiecte de asistenta medicala. Noile
propuneri de cercetare sunt aprobate de o comisie independenta de revizuire a accesului.
Aceasta comisie include experti clinicieni, cercetatori si pacienti NHS care exista deja in
biblioteca. Fiecare cercetator semneaza un cod de bune practici si finalizeaza instruirea privind

protectia datelor.

Numar IRAS: 324562 | Data: 03/10/2024 | V5.0

14



Puteti gasi procesul de aprobare pentru toti cercetatorii pe site-ul web al Genomics England la
adresa www.genomicsengland.co.uk/patients-participants/data

Ce facem cu probele ramase

Daca in urma testului copilului dvs. raman probe, le vom depozita intr-o biobanca sigura din
Regatul Unit. Fiecare proba este identificata printr-un cod unic. Astfel se protejeaza identitatea

copilului dvs.

Aceste probe pot fi utilizate din nou de catre cercetatorii din domeniul sanatatii aprobati. In
aceasta situatie, cercetarea ar fi legata de gene si sanatate. Aceasta trebuie sa fie aprobata de
o comisie independenta de revizuire a accesului inainte de Tncepe.

0 De retinut

Un tip de cercetator aprobat care poate accesa datele provine din companiile farmaceutice

private. lata un exemplu de avut in vedere:

O companie farmaceutica privata creeaza un
medicament pentru copii cu o afectiune rara.

Auziti ca au folosit date din Studiul
Generation in timpul cercetarii. V-ati dat
consimtamantul ca copilul dvs. sa participe
la studiu Tn urma cu cinci ani, iar aici pot fi
incluse datele digitale ale copilului dvs. si
proba sa de sange stocata.

Nu au putut vedea niciun detaliu prin care
copilul dvs. ar putea fi identificat. $i, la fel ca
orice alt cercetator, a fost supus unui proces
de aprobare strict.

Acest tip de cercetare poate ajuta medicina
sa progreseze — dar este posibil ca unele
persoane sa nu se simta confortabil.

Va recomandam sa analizati cu atentie exemplul Thainte de a va inscrie in studiu.
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Contact permanent

Va vom contacta din cand in cand pe toata durata copilariei copilului dvs. — de
reguld nu mai des de cateva ori pe an. Contactul poate fi realizat prin e-mail sau
scrisoare. Vom folosi datele de contact pe care ni le-ati furnizat.

Va putem contacta pentru a:
Va comunica noutati si
actualizari privind studiul

Cere feedback-ul dvs.
referitor la studiu

Noi descoperiri in ADN-ul copilului dvs.

Un cercetator poate gasi ceva legat de
starea de sanatate a copilului dvs. in timpul
studiului. Acest lucru se Intdmpla rar, dar este
posibil. In aceasts situatie, vom colabora cu
NHS pentru a va contacta. Vom face acest
lucru doar daca are legatura cu o afectiune
grava si tratabild sau daca stim ca copilul dvs.
are deja o afectiune.

Daca va retrageti din studiu sau va
dezabonati de la orice forma de contact, nu
va vom contacta cu aceste informatii.

Cum ne contactati in caz de neclaritati

Contactati echipa de studiu de la trustul
dvs. NHS sau de la Genomics England daca
aveti neclaritati privind studiul. Puteti gasi
datele de contact pe site-ul web

Daca in continuare nu sunteti multumit(a) si
doriti sa faceti o reclamatie formala, puteti
gasi mai multe informatii privind procedura
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Va solicita mai multe probe
sau informatii

Va invita sa participati la alte
cercetari sau la alte studii similare

de reclamare NHS aici:

Dezabonarea de la orice forma
de contact

Ne puteti solicita sa nu va mai contactam
in legatura cu studiul. Vom pastra datele
copilului dvs. pentru cercetare, dar nu va
vom mai contacta. Nu veti mai primi alte
actualizari sau solicitari din partea noastra.

Cum va dezabonati: Accesati

Daca va dezabonati inainte sa va comunicam
rezultatul testului pentru copilul dvs., va

vom contacta totusi pentru a va comunica
rezultatul. Tn cazul in care copilul dvs. are un
rezultat de suspiciune de afectiune, il vom
trimite la NHS pentru testare de confirmare si
asistenta clinica.
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Retragerea
din studiu

Va puteti razgéndi in orice moment in legatura cu participarea
la studiu si nu trebuie sa ne spuneti motivul.

Retragerea inainte de recoltarea probei

Cum va puteti retrage: Contactati echipa de studiu sau informati
cadrul medical NHS

Va puteti razgandi in ceea ce priveste recoltarea probei. Informati moasa
sau echipa de asistenta medicala Tnainte sa se nasca copilul. Puteti

lua aceasta decizie si dupa nastere. Cadrul medical NHS va va cere
permisiunea nainte de a recolta proba si puteti refuza. Daca va retrageti
inainte de recoltarea probei, copilul dvs. nu va participa la studiu.

Retragerea dupa recoltarea probei

Cum va retrageti: accesati www.generationstudy.co.uk/withdraw

Va puteti razgandi in legatura cu participarea la studiu dupa recoltarea
probei. Daca datele au fost deja stocate in Biblioteca Nationala de
Cercetare a Genomului sau sunt deja implicate in cercetare, nu putem opri
cursul. Dar ne putem asigura ca nu se efectueaza nicio cercetare noua si ca
nu se mai colecteaza date privind starea de sanatate. De asemenea, vom
distruge orice probe ramase.

Daca va retrageti inainte sa va comunicam rezultatul testului pentru copilul
dvs., v vom contacta totusi pentru a v& comunica rezultatul. in cazul in
care copilul dvs. are un rezultat de suspiciune de afectiune, il vom trimite
la NHS pentru testare de confirmare si asistenta clinica. Datele si proba
copilului dvs. nu vor fi stocate sau utilizate pentru cercetare.

In cazul in care copilul dvs. doreste sa se retraga

Pe masura ce copilul dvs. creste, va putea decide pentru sine daca doreste in continuare

s& participe la studiu. Ne poate contacta pentru a se retrage. Il puteti ajuta s& faci acest lucru.
Cand copilul dvs. are in jur de 16 ani, il vom contacta pentru a vedea daca mai doreste sa
faca parte din studiu. Daca nu il putem contacta, dupa un numar rezonabil de incercari, il vom
retrage din studiu.
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Protectia,
siguranta sl

securitatea datelor

Cum sunt utilizate informatiile dvs.

Regulamentul general privind protectia
datelor (GDPR) si legea britanica privind
protectia datelor din 2018 reglementeaza
modul in care prelucram si utilizam datele
dvs. cu caracter personal.

Puteti afla mai multe despre modul in care
utilizam informatiile dvs. prin urmatoarele
modalitati:
Accesati
www.hra.nhs.uk/patientdataandresearch

Cititi buletinul nostru informativ
disponibil la spitalele participante

Contactati echipa dvs. de studiu

Trimiteti un e-mail la
generationstudy@genomicsengland.
co.uk

Contactati-ne la numarul 0808 281 9535

Contactati responsabilul nostru cu
informatiile, folosind datele furnizate mai
sus

Accesarea datelor dvs.

Aveti dreptul sa intrebati ce date detinem in
legatura cu dvs. Retineti faptul ca drepturile
dvs. de persoana vizata pot fi limitate din
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Scanati pentru a
vedea notificarea
noastra privind
confidentialitatea

cauza scopurilor cercetarii si ca orice astfel de
solicitare de exercitare a drepturilor persoanei
vizate va fi analizata de responsabilul nostru
cu protectia datelor.

Protejarea

In timpul acestui studiu este posibil s& ni se
aduca la cunostinta o problema de siguranta
care va afecteaza pe dvs. sau copilul dvs. Tn
aceasta situatie, vom colabora cu echipa de
studiu pentru a gestiona situatia.

Daca suferiti vatamari asociate
studiului

Desi este foarte putin probabil sa suferiti
vatamari fizice ca urmare a participarii la
studiu, avem o asigurare care acopera
vatamarile in anumite situatii. Contactati-ne la
adresa
generationstudy@genomicsengland.co.uk
pentru detalii suplimentare.

Intrebari generale

Daca aveti intrebari suplimentare privind
acest studiu, puteti contacta Genomics
England la adresa
generationstudy@genomicsengland.co.uk
sau la 0808 281 9535.
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