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Otros: ....

Codigo Identificador:

Nombre y Apellidos:

Motivo de Consulta:

Fecha de Nacimiento:

Direccion completa con codigo postal y ciudad: DNI:
Email del Paciente: Teléfono:
Nombre del Facultativo: Email:
Clinica/Hospital/Laboratorio: Teléfono:

1. He recibido la informacién sobre la indicacion, finalidad, caracteristicas, alcance y limitaciones del Test de Diagnostico Genético, asi como he
tenido la oportunidad de leer la informacién facilitada sobre el test a través de la hoja de informacion adjunta al presente documento, y mis
preguntas han sido respondidas satisfactoriamente.

2. Declaro que la informacion personal y médica que he proporcionado es veridica y fiable.

3. Comprendo que es posible que se me solicite una nueva muestra si la complejidad diagnéstica hace necesaria la realizacion de otras pruebas
genéticas o si la muestra obtenida no resulta 6ptima en calidad o cantidad. Asi mismo, he entendido que existe la posibilidad de que se
requiera muestra de sangre de los progenitores biolégicos u otros familiares con el fin de ayudar a una mejor interpretacion de las pruebas
realizadas sobre la muestra.

4. NIMGenetics asume que, en los estudios dirigidos a identificar el origen de las alteraciones genéticas a estudio, el facultativo ha confirmado
que las muestras de los progenitores remitidas corresponden a los progenitores biolégicos.

En caso contrario, especificar:

5. Comprendo y acepto que el equipo clinico pueda ponerse en contacto conmigo para solicitarme datos clinicos adicionales.

6. Comprendo que los resultados de este test no sustituyen al diagnéstico médico realizado dentro de una consulta médica, ni al asesoramiento
genético prestado por su médico, recomendandose que dichos resultados sean comunicados en consulta médica donde, ademas, debe
llevarse a cabo el consejo genético descrito en la hoja de informacion adjunta. NIMGenetics S.L. no se hace responsable del uso que, por
parte de usted o su médico, se haga de los resultados obtenidos, ni de las consecuencias perjudiciales que pudieran derivar del uso de dicha
informacion.

7. Comprendo que el estudio de normalidad no garantiza el diagnéstico completo de su estado referido a todas las alteraciones genéticas
posibles debido a las limitaciones que se describen en el presente documento, asi como en el informe de resultados.

8. Comprendo que mediante la realizacion de esta prueba se puede obtener informacién genética no relacionada con la sospecha diagnédstica
para la cual esta prueba ha sido solicitada. Estos hallazgos, que se incluirian en el informe de resultados, podrian requerir la realizacion de
pruebas adicionales.
|:| Marco esta casilla para indicar que NO DESEO que se me comunique esta informacion.

9.  Comprendo que la informacién obtenida puede tener implicaciones también para otros familiares, asi como la conveniencia de que, en este

caso, yo mismo les transmita dicha informacion.

Por todo ello, manifiesto lo anteriormente expresado y doy mi consentimiento para realizar el Test de Diagndstico Genético.

Firma Paciente/Tutor Legal: Fecha: Firma Facultativo:
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ADICIONALMENTE,

|:| Doy mi consentimiento para la utilizacion de mi informacién clinica y los resultados obtenidos, de forma seudonimizada, (es decir,
sin nombre ni apellidos) con fines de investigacion, para publicaciones cientificas, estudios de calidad y bases de datos en el
ambito sanitario, manteniendo una estricta confidencialidad sobre mi identidad, que no sera revelada en ningln caso.

|:| Doy mi consentimiento para la cesion de mi informacion clinica y los resultados obtenidos, de forma seudonimizada, (es decir, sin
nombre ni apellidos) a terceras entidades para su utilizacion en el ambito de la investigacion cientifica.

|:| Autorizo el envio por parte de NIMGenetics, o sus filiales de informacion relacionada con sus productos y servicios.

Firma Paciente/Tutor Legal: Fecha:

Test de diagnostico genético: finalidad y riesgos

Este test tiene como objetivo detectar un cambio en el ADN que puede determinar las siguientes situaciones:

1. Que la alteracion genética sea responsable de un sindrome o trastorno motivo del estudio;

2. Que la alteracién genética predisponga al desarrollo de un sindrome o trastorno que podria afectar al individuo;

3. Que la alteracion genética confiera un estado de portador, de modo que puede ser transmitido a la herencia, aunque el portador
no padezca el trastorno o sindrome a estudio (enfermedades autosémicas recesivas o recesivas ligadas a X).

Esta prueba genética se realiza a partir de la extraccion de ADN procedente de diversos fluidos como saliva o sangre, o de
tejidos como piel, raspado bucal o restos fetales, entre otros. Es responsabilidad de su médico informarle de los riesgos
asociados a los procedimientos necesarios para la obtencion de la muestra. Las consecuencias de la obtencion de sangre
periférica mediante puncién venosa, son leves e infrecuentes, y entre ellas se incluyen la posibilidad de desarrollar un
hematoma en el punto de puncién, desmayo o sensacién de mareo.

El estudio propuesto se realizard sobre la muestra aplicando la tecnologia que su médico solicite, por ser considerada la
mejor estrategia diagnéstica disponible en la actualidad para el caso clinico a estudio. No obstante, podrian aparecer nuevas
evidencias clinicas o cientificas que indiquen la necesidad de realizar otras pruebas.

A medida que el conocimiento médico avanza y se hacen nuevos descubrimientos, la interpretacion de los resultados podria
cambiar. Es posible que, en el futuro, una nueva interpretacion de sus resultados pudiera conducir a nueva informacion sobre la
condicién médica a estudio.

En algunos casos, puede ser necesario que se requiera la realizacion de pruebas complementarias sobre la muestra remitida, o que
sea preciso solicitar una muestra de sangre de los familiares para completar el estudio.

Se requerira una nueva muestra si la muestra obtenida no resulta 6ptima en calidad o cantidad, o si la complejidad diagnéstica
hace necesaria la realizacion de otras pruebas genéticas.

Lugar de realizacion del analisis y destino de la muestra biologica al término del
mismo

Este test se llevara a cabo por personal técnico de NIMGenetics en el laboratorio titularidad de esta entidad que se encuentra en
Madrid o, dependiendo del tipo de test a realizar, en algln laboratorio colaborador, con quien se tiene suscrito un contrato de
colaboracion en los términos y con los requisitos legales exigidos por la legislacion vigente.

Si quedase suficiente cantidad de muestra tras la realizacion del test, se almacenara una alicuota del excedente de muestra y/o del
ADN extraido de forma codificada en la sede de los laboratorios de NIMGenetics, durante un periodo maximo de 5 anos, para poder
ser utilizado en aquellos casos en los que sea necesaria una repeticion del estudio para confirmacion diagnostica.

Unicamente personal autorizado de NIMGenetics tendra acceso a la relacién entre su muestra biolégica, su ADN e informacion
obtenida a partir de su procesado, y el codigo asignado en cada caso.
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Resultados del test

Antes de la realizacion del test debera tener en cuenta la implicacion de los posibles resultados. Existen cinco resultados posibles:

Resultado positivo: Se detecta una o mas alteraciones considerada(s) como causante(s) del sindrome o trastorno genético que
motivé la realizacion del estudio. En algunos casos este resultado no implica que se padezca el sindrome o trastorno asociado
a esa alteracion genética, sino que indica que existe un riesgo superior al de la poblacién general a padecerla. Este hallazgo
confirmaria o aclararia el diagnéstico.

Resultado de estado de portador: Se detecta una variante en un individuo sano que puede o ha sido transmitida a su descendencia.
En enfermedades asociadas a un patron de herencia recesivo, solo si un individuo portador de un cambio tiene un hijo con otra
persona también portadora se desarrollara la enfermedad o condicién asociada a alteraciones en el gen afecto. En enfermedades
recesivas ligadas al cromosoma X, solo cuando la madre portadora transmita los cambios en el ADN a un hijo varén, se desarrollara
el sindrome o trastorno.

Resultado no concluyente: Se detecta una o mas alteraciones de significado incierto. En este caso podria ser necesario solicitar
otras pruebas adicionales o estudiar a otros miembros de la familia para intentar confirmar si los hallazgos se relacionan o no con
la patologia o alteracién genética que motivo la realizacion del estudio.

Resultado negativo: No se detectan mutaciones que puedan explicar la patologia o alteracion genética. Un resultado negativo no
implica la ausencia de patologia de causa genética, ya que es dependiente de la amplitud del estudio solicitado en funcion de la
sospecha diagnostica y de las limitaciones propias de la técnica empleada.

Resultado no informativo: Excepcionalmente una contaminacion de la muestra, una mala calidad o escasa cantidad de la misma
pueden determinar que no se obtengan resultados.

Debe conocer que los resultados del test podrian tener implicaciones para sus familiares.

El informe de resultados sera enviado al facultativo peticionario para que sea explicado en consulta. El periodo medio de disponibilidad
del informe varia en funcion del tipo de estudio solicitado.

Limitaciones del test

Todos los test genéticos, cualquiera que sea la técnica empleada para el caso concreto, poseen limitaciones que pueden llegar a
afectar a la eficiencia y a la fiabilidad de los resultados obtenidos.

Las siguientes situaciones impiden obtener un resultado fiable en el test:

Las alteraciones genéticas que afectan a un ndmero limitado de células del individuo (mosaicismo germinal).

Alteraciones genéticas en regiones no analizadas o cuyo analisis no ha sido incluido en el estudio solicitado por el facultativo
responsable (amplitud del estudio).

Anomalias genéticas cuyo tamano se encuentra por debajo de los limites de resolucién de la técnica.

Anomalias genéticas que por su naturaleza o por localizarse en regiones complejas o repetitivas no son identificadas debido a las
limitaciones de la tecnologia utilizada.

Excepto el cariotipoy el FISH, ninguna otra tecnologia de las utilizadas en la rutina diagnostica es capaz de detectar reordenamientos
cromosoémicos equilibrados.

En este contexto de la rutina diagnéstica, las tecnologias capaces de detectar poliploidias son el cariotipo, el FISH, la QF-PCR y los
microarrays basados en polimorfismos de un solo nucleétido (Single Nucleotide Variation).

Cambios en la secuencia génica del individuo (polimorfismos) que, por su baja frecuencia, no estén contemplados en el disefo
de la prueba.

Individuos cuyo origen genético no corresponde a los progenitores analizados (ovodonacién, donacién de semen, no paternidad,
etc.)

Tipo de muestras biolégicas: Muestras no adecuadas, escasas y/o de mala calidad pueden afectar a la eficiencia y fiabilidad de
un resultado.

El tiempo que transcurre desde que se recolecta una muestra biolégica hasta que se procesa puede afectar la integridad del ADN.

Ninguna técnica de estudio genético es capaz de identificar todas las posibles alteraciones genéticas asociadas a una determinada
patologia. Por ello, cada tecnologia tiene unas indicaciones especificas y unas limitaciones propias que se reflejaran en el informe de
resultados.
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Hallazgos incidentales

Es importante entender que en ocasiones podemos identificar alteraciones genéticas que no estan relacionadas con la sospecha
diagnoéstica que motiva la realizacion de este estudio, y que podrian tener implicaciones relevantes para la salud del individuo sometido
a estudio y/o la de sus familiares. Este hallazgo incidental, si usted lo consiente, se incluira en el informe de resultados. La aparicion
de estos hallazgos podria requerir la realizacion de pruebas invasivas o de imagen adicionales. Usted debe decidir si quiere recibir o
no dicha informacion adicional, para lo cual debera cumplimentar el correspondiente apartado al principio del documento.

Consejo Genético

El facultativo que le solicita/aconseja esta prueba adquiere el compromiso de suministrarle informaciéon acerca del objeto de los
andlisis y facilitarle asesoramiento genético, una vez obtenidos y evaluados los resultados del andlisis, y para cuyo cumplimiento
NIMGenetics se pone a disposicion de dicho profesional para la aclaracion de cuantas cuestiones pudieran surgirle.

Proteccion de datos y confidencialidad

Unicamente el personal técnico y sanitario debidamente autorizado por NIMGenetics podra acceder a los datos personales y a los
resultados de las pruebas genéticas. Dicha informacion sera confidencial y sera tratada de acuerdo con el Reglamento Europeo de
Proteccion de Datos Reglamento (UE) 2016/679. Los datos personales que usted nos facilite, asi como los obtenidos de los analisis
realizados, seran incorporados y registrados dentro de los sistemas de tratamiento de informacion de NIMGenetics con la finalidad
diagnostica descrita a lo largo del presente documento. Si usted no esta conforme con el citado tratamiento, no podremos llevar a
cabo el analisis solicitado. Igualmente, venimos a informarle que su informacién personal no sera comunicada a ningin destinatario
ajeno a NIMGenetics, salvo a aquellos que nos autorice usted conforme le solicitamos en el siguiente epigrafe ‘Uso posterior de los
datos ”, o venga exigido por la ley; no obstante, su informacién personal no sera destinada a ninguna otra finalidad distinta a la aqui
informada, o que resulte incompatible con la misma. En cumplimiento de la Ley 14/2007, de 3 de julio, de Investigacion Biomédica,
el periodo de conservacion del resultado del presente test sera de 5 afos a partir del momento de la finalizacion del analisis realizado,
procediendo a su seudonimizacién una vez haya expirado dicho plazo si usted no ha ejercitado su derecho de cancelacién sobre
la citada informacion genética. Unicamente se conservaran identificados los resultados del test mas alla de los citados 5 afios, en
aquellos casos en los sea necesario para salvaguardar su salud, o la de sus familiares.

Los resultados de la secuenciacion de su muestra podran ser transferidos a destinatarios situados fuera del Espacio Econémico
Europeo. NIMGenetics garantiza que dicha transferencia se realizara de conformidad y con las garantias previstas en el Reglamento
(UE) 2016/679 y que no incluird datos identificativos.

Usted podra ejercer los derechos de acceso, rectificacion, supresion, limitacion de algin tratamiento especifico, portabilidad y oposicion
al tratamiento descrito en la siguiente direccién: NIMGenetics GENOMICA Y MEDICINA S.L.: Avda. Isla Graciosa 3, San Sebastian de
los Reyes, 28703 Madrid. Para el caso de que Ud. precise conocer informacion adicional sobre el tratamiento de sus datos
personales, puede consultar la informacion adicional en nuestra pagina web: https://www.nimgenetics.com/politica-de-
privacidad/

Uso posterior de los datos

Los resultados obtenidos pueden contribuir a incrementar la capacidad analitica de la prueba y el estado del conocimiento actual,
con el consiguiente beneficio para nuevos estudios. Por ello, NIMGenetics solicita su consentimiento para usar su informacion clinica
y los resultados obtenidos, de forma seudonimizada, (es decir, sin nombre ni apellidos) con fines de investigacion, para publicaciones
cientificas, estudios de calidad y bases de datos en el ambito sanitario, manteniendo una estricta confidencialidad sobre su
identidad, que no sera revelada en ningln caso.

Asimismo, NIMGenetics solicita su consentimiento para la cesién de su informacion clinica y los resultados obtenidos, de forma
seudonimizada, (es decir, sin nombre ni apellidos) a terceras entidades para su utilizacion en el ambito de la investigacion cientifica.

Datos de contacto de NIMGenetics

NIMGenetics se pone a su disposicion en el teléfono +34 91 037 83 54 para la aclaraciéon de cuantas dudas pudieran surgirle en
relacion con el contenido del presente documento de consentimiento informado.

Para poder realizar el test genético solicitado, debera firmar y fechar el documento de consentimiento informado.
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