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CERERE TESTARE GENETICA SI CONSIMTAMANT SERVCH NEDIGALE O LABORATOR

INFORMAT PROFIL GENETIC DE INFERTILITATE

(1) CERERE PENTRU TESTAREA GENETICA

Informatii pacient Medic trimitator
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[] Profil genetic de infertilitate masculini

[] Profil genetic de infertilitate feminina

Indicatia clinica

(1) FORMULAR DE CONSIMTAMANT INFORMAT PACIENT

Informatii despre Profilul genetic de infertilitate masculina

Profilul genetic de infertilitate masculina analizeaza cauze genetice posibile ale infertilitatii masculine, fiind indicat in evaluarea
barbatilor cu azoospermie, oligozoospermie sau infertilitate de cauza neprecizatd, pentru stabilirea prognosticului si a optiunilor
terapeutice.

Profilul genetic de infertilitate masculina cuprinde:

= Cariotipul constitutional din sange periferic. Oferd o imagine asupra intregului set cromozomial, detectand posibile
anomalii cromozomiale numerice sau structurale. Rezolutia Cariotipului constitutional din sange periferic de minim 550
de benzi, permite identificarea unor anomalii de dimensiuni mai mici (panala 4 MB).

- Detectia microdeletiilor pe bratul lung al cromozomului Y (AZFa, AZFb, AZFc). Detecteaza posibile microdeletii ale
cromozomuluiYinregiuneagenelor pentru spermatogeneza.

- Detectia microdeletiilor pe bratul scurt al cromozomului Y (SRY). Modificari la nivelul genei SRY se asociaza cu diferite
disgeneziigonadale.

- Screeningul pentru identificarea mutatiilor in gena CFTR - 38 de mutatii (inclusiv depistarea alelelor 5T). Mutatiile in
gena CFTR pot fi responsabile de absenta congenitala uni-/bilaterald a ductelor deferente care este considerata o forma
medie de fibroza chistica.
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Informatii despre Profilul genetic de infertilitate feminina

Profilul genetic de infertilitate feminina analizeazad cauze genetice posibile ale infertilitatii feminine, fiind util in evaluarea
pacientelor cu oligoamenoree asociata cu disfunctie ovariana primard, in screening-ul pacientelor fara o anomalie evidenta, dar
care prezinta unraspuns slab la stimularea ovariandin cadrul procedurilor de reproducere asistata.

Profilul genetic de infertilitate feminina cuprinde:

- Cariotipul constitutional din sange periferic. Oferd o imagine asupra intregului set cromozomial, detectand posibile
anomalii cromozomiale numerice sau structurale. Rezolutia Cariotipului constitutional din sange periferic de minim 550
de benzi, permite identificarea unor anomalii de dimensiuni maimici(pandla 4 MB).

=  FRAXA - Identificare premutatii in gena FMR1. Aproximativ 15-20% dintre femeile purtatoare de alele cu premutatie

dezvoltd insuficientd ovariana prematura (POF), iar 6,5% dintre femeile cu POF au o premutatie in gena FMR1, astfel ca
femeile cu premutatii au risc crescut de a da nastere unor copii cu Sindromul X Fragil.

Se recomanda un consult genetic inainte si dupa efectuarea testului genetic.
Consimtamant Informat Pacient

1. Am finteles ca testarea genetica poate diagnostica o boald geneticd sau poate identifica statusul de purtator
(heterozigot) pentru o conditie genetica.

2. Inteleg ci rezultatele testului genetic vor fi interpretate in contextul cunostintelor actuale de genetica. Interpretarea
si/sau semnificatia clinica a rezultatului poate suferi modificari in functie de acumularea de noi cunostinte in domeniu la
nivelinternational.

3. Intelegcdrezultatele testuluigenetic se refera strict la conditia patologica mentionatd maisus.

4. Rezultatele testului meu genetic sunt confidentiale si Tmi vor fi comunicate numai mie sau medicului / persoanei
desemnate de mine.

5. Dincauzacomplexitatii siimplicatiilor sale, rezultatele testuluimeu geneticimi pot fi comunicate prinintermediul.
Umedicului trimitator / [LImedicului genetician / [altui cadru medical

6. Suntdeacord caprobamea biologicd sa fie stocata sub forma de acizi nucleici sau linii celulare / sediment celular un timp
indefinit in scopul repetdrii testului sau efectudrii unor teste ulterioare considerate necesare. Neexprimarea unei optiuni
este considerata consimtdmantimplicit.
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7. Sunt de acord ca materialul genetic ramas sa fie utilizat in mod anonim in laborator pentru validare si cercetare sau in
diferite studii clinice. Neexprimarea unei optiuni este consideratd consimtamant implicit.
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8. Amintelesindicatiile, beneficiile, riscurile si limitarile testdrii genetice sisunt de acord sd efectuez acest test genetic.

Data Semnatura
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