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Obiettivi:

* Raccolta anamnesi personale e famigliare
« Verifica indicazione all’analisi
e Comunicazione al paziente e sua informazione

* Prescrizione analisi

Possibile nuovo incontro a marzo 2020
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Possibile nuovo incontro a marzo 2020

Possibile richiedere consulenza genetica
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Indicazione all’analisi BRCA1-BRCA2

casi sporadici

* tumore della mammella < 0 =35 anni

* tumore della mammella triplo-negativo < 0 = 60 anni
* tumore epiteliale non mucinoso HG degli annessi

* tumore della mammella e dell’'ovaio

* tumore della mammella maschile

casi familiari
* almeno 2 parenti di primo grado affette da: p. mutazione
— ca. mammella < 0 =50 anni

— ca. mammella bilaterale > 10%

— ca. dell’'ovaio
* almeno 3 parenti di primo grado affette da
ca. della mammella o dell’ovaio a qualsiasi eta



Indicazione all’analisi BRCA1-BRCA?2

e tumore della mammella < 0 =35 anni

* tumore della mammella triplo-negativo < 0 = 60 anni
* tumore epiteliale non mucinoso HG degli annessi
 tumore della mammella e dell’ovaio

* tumore della mammella maschile

Indicazione all’analisi
non dipende dal'anamnesi familiare

—> va comungue raccolta con il guestionario



Indicazione all’analisi BRCA1-BRCA2

casi familiari
* almeno 2 parenti di primo grado affette da:
— ca. mammella < 0 =50 anni

— ca. mammella bilaterale
— ca. dell’ovaio

* almeno 3 parenti di primo grado affette da
ca. della mammella o dell’ovaio a qualsiasi eta

Indicazione all’analisi

dipende dallanamnesi familiare

—>» Vva raccolta con il questionario e
documentata



Indicazione all’analisi BRCA1-BRCA2

casi familiari
* almeno 2 parenti di primo grado affette da:
— ca. mammella < 50 anni

— ca. mammella bilaterale
— ca. dell’'ovaio
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Indicazione all’analisi BRCA1-BRCA2

casi familiari
* almeno 2 parenti di primo grado affette da:
— ca. mammella < 50 anni

— ca. mammella bilaterale
— ca. dell’'ovaio

o o
O O ® O O

BrCa Dx58

BrCa Sx 65
BrCa 47




Indicazione all’analisi BRCA1-BRCA2

casi familiari
* almeno 2 parenti di primo grado affette da:
— ca. mammella < 50 anni

— ca. mammella bilaterale
— ca. dell’'ovaio
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Indicazione all’analisi BRCA1-BRCA2

casi familiari

* almeno 2 parenti di primo grado affette da:

— ca. mammella < 50 anni
— ca. mammella bilaterale
— ca. dell’'ovaio
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Indicazione all’analisi BRCA1-BRCA2

casi familiari
* almeno 3 parenti di primo grado affette da ca. della mammella

o dell’ovaio a qualsiasi eta
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Indicazione all’analisi BRCA1-BRCA2

casi familiari
* almeno 3 parenti di primo grado affette da ca. della mammella

o dell’ovaio a qualsiasi eta
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Verificare le diagnosi
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Verificare le diagnosi
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Scegliere il probando
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Scegliere il probando
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Scegliere il probando

probabilita di mutazione BRCA1-BRCA2 ~7-10%

sensibilita del test 95%

probabilita residua di mutazione BRCA1-2 0,5% circa

il risultato del test e
clinicamente utile per almeno
4 parenti di primo grado
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Laboratori di Genetica molecolare

M| Catalogo: Test molecolad - Laboratord Molinette e OIRM (agg. il 09/05/2019) (pdf - 243 KE)

)| Catalogo: test trombofilie-emocromatosi-farmacogenetica (agg. il 09/05/2019) (pdf - 54 KB}

» Laboratorio presidio OIRM
- ). Modulo dchiesta analisi molecolar laboratodo OIRM (MODU.5C.006) (pdf - 62 KE)
- 4~ Modulo dchiesta test molecolard per aneuploidie su materale abortivo (MODU.SC.012) (pdf - 48
KB)
- ). 5chedainformativa: Invio campioni materdale abortivo per analisi QF-PCR (INFO.5C.005) (pdf - 79
KB)

» Laboratorio presidio Molinette
- | Modulo richiesta analisi molecolar laboratorio Molinette-Sangue Periferico (MODU.SC.007) (pdf -
219 kB)
- )~ Modulo dchiesta analisi molecolari laboratordo Molinette-DMNA Estratto (MODU.5C.008) (pdf - 233
KB)
- Jo Modulo rchiesta Analisi molecolan prenatali Laboratoro Molinette (pdf - 70 KE)

Genetica clinica

). Modulo richiesta prenotazione consulenza genetica (MODU.SC.005) (pdf - 25 KEB)

Genetica oncologica

)~ Questionario per la raccolta della familiarita oncologica (MODU.5C.011) (pdf - 575 KE)

)| 5cheda informativa: Appropriatezza e invio campioni analisi dei geni BRCA1-BRCAZ (INFO.5C.002) (pdf - 155
KB)

. Modulo richiesta analisi geni BRCA1-BRCAZ laboratorio Molinette (MODU.SC.009) (pdf - 87 KE)
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Si prega di compilare il questionario in ogni sua parte, anche per i parenti non affetti da tumore (ad eccezione dei nipoti e dei cugini).

Dati del caso indice

Cognome MNome
Data di nascita ! / Luogo di nascita

Storia clinica personale

Ha o ha avuto diagnosi di tumore? NO[ | SI[ ]
Se si, indichi il tipo di tumore:
e |I'eta alla diagnosi . Alleghi il referto istologico.

Ha subito interventi chirurgici "rilevanti” (per esempio, isterectomia, annessiectomia)? NGD Sl D
Se si, indichi I'intervento chirurgico: el'eta

Lei o qualcuno della Sua famiglia ha gia eseqguito analisi genetiche? ND|:| SI|:| se Sl allegare il referto.

Segnali di seguito se ha altre patologie importanti:
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Si prega di compilare il questionario in ogni sua parte, anche per i parenti non affetti da tumore (ad eccezione dei nipoti e dei cugini).
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Cognome Nome
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e |I'eta alla diagnosi . Alleghi il referto istologico.

Ha subito interventi chirurgici "rilevanti” (per esempio, isterectomia, annessiectomia)? NOD Sl D
Se si, indichi I'intervento chirurgico: el'eta
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Storia clinica personale

Ha o ha avuto diagnosi di tumore? NO[ | SI[ ]
Se si, indichi il tipo di tumore:

e |I'eta alla diagnosi . Alleghi il referto istologico.

Ha subito interventi chirurgici "rilevanti” (per esempio, isterectomia, annessiectomia)? NOD Sl D
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Si prega di compilare il questionario in ogni sua parte, anche per i parenti non affetti da tumore (ad eccezione dei nipoti e dei cugini).

Dati del caso indice

Cognome Nome
Data di nascita ! / Luogo di nascita

Storia clinica personale

Ha o ha avuto diagnosi di tumore? NO[ | SI[ ]
Se si, indichi il tipo di tumore:

e |I'eta alla diagnosi . Alleghi il referto istologico.
Ha subito interventi chirurgici "rilevanti” (per esempio, isterectomia, annessiectomia)? D Sl D
Se si, indichi I'intervento chirurgico: el'eta

Lei o qualcuno della Sua famiglia ha gia eseqguito analisi genetiche? ND|:| SI|:| se Sl allegare il referto.
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Si prega di compilare il questionario in ogni sua parte, anche per i parenti non affetti da tumore (ad eccezione dei nipoti e dei cugini).

Fratelli e sorelle

Ha o ha avuto fratelli? [ Ino [ IsI Se Sl quanti

Ha o ha avuto sorelle? DND DSI Se Sl quante
Sesso E’ vivente? Ha avuto un tumore? ] L

Nomt: t.:n(iizf:agl?{}me M F Si (;nno di‘j N? |;a C|LIEI|E:| Mon| Si: sede e tipo del No Non dl_i::;s:::i uua;::,?ng';l ha
HpEN [] L1 L1 [ M___F___
NN [] L)L L1 L] M___F___
L1 O] ] L1 L1 L M___F___
HpEN [] L1 L1 [ M___F___
L1 O [] L1 HN M___F__
HuEn [] L] HE M__F_
L] LI [] L1 L1 L M___F__
HpEIn [] (L] L1 M__F_
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Si prega di compilare il questionario in ogni sua parte, anche per i parenti non affetti da tumore (ad eccezione dei nipoti e dei cugini).

Fratelli e sorelle
Nipoti
Famiglia paterna
Famiglia materna

Figli
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Si prega di compilare il questionario in ogni sua parte, anche per i parenti non affetti da tumore (ad eccezione dei nipoti e dei cugini).

Dati di chi ha compilato il questionario

(persona che verra contattata)

Cognome Nome

Data di nascita / / Luogo di nascita
Indirizzo Citta

CAP Provincia

Email Cellulare / Telefono

Autorizzo il trattamento dei miei dati personali e familiari, ai sensi dei D.lgs. 196 del 30 giugno 2003 e
101 del 10 agosto 2018, e dichiaro di aver fornito le informazioni / documentazione dei miei familiari con il
loro consenso.

Data / /

Firma




Il questionario consente la raccolta

dell’anamnesi familiare in 4 generazioni

J

72

a5
puo essere necessario
compilare un secondo

guestionario per il ramo

familiare di interesse 64 61 E
(in base alle informazioni raccolte
il caso NON e eleggibile al test)

Fratelli e sorelle
Nipoti
Famiglia paterna
Famiglia materna

Figli
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e dalla madre dimostra la presenza di

4 individui affetti:

Il caso e eleggibile al test
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Si prega di compil ilq io in ogni sua parte, anche per i parenti non affetti da tumore (ad eccezione dei nipoti e dei cugini).
Dati del caso indice
Cognome Probanda Nome Probandelli

Datadinascita 15 /4 ;1988 Luogo di nascita
Storia clinica personale

Ha o ha avuto diagnosi di tumore? NO[ | SI[X
Se si, indichi il tipo di tumore: tumore della mammella

e I'eta alla diagnosi 52 . Alleghi il referto istologico.

Ha subito interventi chirurgici "rilevanti" (per esempio, isterectomia, annessiectomia)? NOD S| D

el'eta

Se si, indichi l'intervento chirurgico:

Lei o qualcuno della Sua famiglia ha gia eseguito analisi genetiche? NoX] sI[] sesi allegare il referto.

Segnali di seguito se ha altre patologie importanti:

Fratelli e sorelle

Ha o ha avuto fratelli? [Ino [Xsi Se Sl quanti 4
Ha o ha avuto sorelle? o) Xisi Se Sl quante2
R T Sesso E' vivente? Ha avuto un tumore? Eti sils
I Y A e T sl B
GP. OR__0O__|oo mjfw
uP. X X U Ojx og
M.P. X OX m| (] g
AP. X X i) o o
M.P. 0O X[ X80 [|X mammella [ []|58
D.P. O O Ol i
Oa O Oy o
Oa | O O d

Nipoti

Ci sono stati casi di tumore tra i Suoi nipoti? | |NO [ |sI

Nome e Cognome Sesso E’ vivente?
o iniziali Figlio di: M| | Sifannodi |No(aquale Non
| | nascita o eta)  ela é morto = so
] O O
g O O

oolo_o__|Oo
oolg0_o__ O

Sede del tumore

Quanti figli ha
avuto?
M_____F____
M- F-
M____F___
M___F___
M. - F. .
M___ F___
[ P

M F

Se Sl, quanti? __; compilare |a tabella

Eta alla
diagnosi

S| poumormamcoorn | e | s
SC Genetica Medica U MODULO D ™ Pagina 2 di 4
Famiglia paterna
Nome e Cognome E’ vivente? Ha avuto un tumore? Eta alla
ol | Neols [Men) st sod o tpo e tmor | o | dngno
PADRE | O.P. O Xe& [ O OJ
NONNO AP, O [dso O O O
parerna | D-C. O Os__0O]0 a
ZIl E ZIE PATERNI
Suo padre ha o ha avuto fratelli? [XINnO st Se Sl, quanti _____
Suo padre ha o ha avuto sorelle? [CIno sl Se Sl quante
FP. O ] X ]| mammella  [] []| 85 M_ F_
ooap O O oo M__F_
[N ] 0 o M__F__
oo J 0 oo M__F__
] N U O o M__F_
] N U 0 o M__F_
] U 0 o M__F__
] U 0jQ oo Mo F_
o og U ] u M__F__
o og U ] u M__F__
CUGINI E CUGINE PATERNI (figli/e degli zii e zie paterni)
Ci sono stati casi di tumore tra i Suoi cugini paterni?[_|NO [ | S| Se Sl, quanti? ___; compilare |a tabella
"m:?nfzﬁfm Figlio di: sm: 8 (anno ;’ m:::::uale Non|  Sede deltumore ﬁl‘.ﬂ:ﬁ
nascila o eld) | eld & morto | so
oo 4d——d
oo 4d——d
oo g
oo d_——
oo g0
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QUESTIONARIO PER LA RACCOLTA

DELLA FAMILIARITA' ONCOLOGICA MoDuSC.on Rew.2

Data emissione

c QUESTIONARIO PER LA RACCOLTA
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SC Genetica Medica U MODULO D ™ Pagina 3 di 4
Famiglia materna
E' vivente? Ha avuto un tumore?
Nome & Cognome Eta alla
o iniziali n:slcE?an:oafalp ;: éa'::::;] "“;" Si: sede e tipo del tumore  No N.:" diagnosi
MADRE | AL X& O O o g
watervo | M.L. O X& 0O O 00
warerna | G.P. O X4 [ O 00
ZIl E ZIE MATERNI
Sua madre ha o ha avuto fratelli? [Nno s Se S, quanti 2
Sua madre ha o ha avuto sorelle? [CIno Xsl Se SI, quante 3
Sesso E' vivente? Ha avuto un tumore?
Nome . Cognome Sifannodi Mo (aquale Non| Si:sede etipo del Non 5E|;. :::l Qnaar:‘t:::‘:i e
© iniziali MIlF nascita 0 etd) etd & morto) | so tumore Ne 50 ¢
DL. X [ X52 | jd X [ M__F___
M.L. X [ X7 __ | X [ M__F___
SL. O X[ X8 O X [ Mo P
E.L. O XX O Oja X [ M__F___
AL O X[ X3 0 X M__F_
odg O Oja g M__F_
oom O O|a 0o M__F__
ooaQm O ] (] oo M__F_
oo ] (] (] 0o M__F_
oo ] (] () 0 M__F_
CUGINI E CUGINE MATERNI (figli'e degli zii e zie materni)
Ci sono stati casi di tumore tra i Suoi cugini materni? |:| NO |:| S| Se Sl, quanti? ___; compilare la tabella
ome & nome Sesso E’ vivente? o
N ° |,::|):|| Figlic di: m| E | Sitannodi | Neiaquale Non Sede del tumore uEI:;:g:i

nascita o eta)  etaé morto | so

ood—od—0
ogd—o—0
oojB0—no0-—0d
gogo—o— 0O
goo—o—0O

S5C Genetica Medica U MODULD 3.06.2019 Pagina 4 di 4
Figli
Ha o ha avuto figli maschi? NO [ ]Sl SeSlquanti __
Ha o ha avuto figlie femmine? IZ] NO |:| Sl Se Sl, quante __
Nomee Cognome oo E'vivente? Ha avuto un tumore? Ethalla | Quantifigl ha
ot ||| e e "] e | o | demnent | avte?
ood—0>d (] 0o M__F_
ood—4d ] (] 0o M__F_
oo 1l ] (] 0o M__F_
ooHd——Od ] o M__F_
oo 0Od ] 0o M__F_
oo 1l ] o M__F_
oo [l (] o M__F_
oo O (] 0o M__F_
] O ] oo M__F_
oo O (] (] 0o M__F_
NOTE:
Dati di chi ha compilato il questionario
(persona che verra contattata)

Cognome Nome

Data di nascita I I_ Luogo di nascita

Indirizzo Citta

CAP Provincia

Email Cellulare / Telefono

Autorizzo il trattamento dei miei dati personali e familiari, ai sensi dei D.Igs. 196 del 30 giugno 2003 e
101 del 10 agosto 2018, e dichiaro di aver fornito le informazioni / documentazione dei miei familiari con il

loro consenso.

Data ___/

Firma

SC Genetica Medica U

Telefono Fax

ADU Citta della Salute e della Scienza
via Santena 19, 10126 Torino

011 6334479 011 6335181




O e ¥ O

BriZa 67 BriZa 55

BriZa 65

il disegno del pedigree sintetizza i dati
dell’anamnesi personale e familiare



Indicazione all'analisi dei geni BRCA1 e BRCA2

Casi sporadici - soggetto affetto da:
L] tumore della mammella <0 =35 anni

L] tumore della mammella triplo-negativo <o = 60 anni
L] tumore epiteliale non mucinoso HG degli annessi

L] tumore della mammella e dell’'ovaio

1 tumore della mammella maschile Scheda
valutazione

Casi familiari:
[] almeno 2 parenti di primo grado affette da

-ca. mammella <o =50 anni
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DNAn.

Provette pervenute in N°: Contrassegnate: Data arrivo campione:

Spazio riservato al personale della segreteria

Cartella clinica n.

IDENTIFICAZIONE DEL PAZIENTE

MEDICO RICHIEDENTE al quale verra inviato il referto

COGNOME COGNOME

NOME NOME

DATA DI NASCITA OSPEDALE

LUOGO DI NASCITA SC/SS/Ambulatorio

Sesso: [ ] Femmina [ ] Maschio Qualifica: [ ] Genetista [ | Altro specialista
TEL TEL FAX

E-mail E-mail
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[ ]Probando [ ] Familiare (numero cartella del probando se gia esistente [riportata sul referto]

S| RICHIEDE: [] estrazione DNA + conservazione (0270: 91.365x 1 +91361.0x 1)

[ ] analisi completa dei geni BRCA1 e BRCAZ2 (ricerca di mutazione ignota) (0602: 91.30.3 x 16)

[ prelievo da eseguire c/o Centro Prelievi OIRM-Sant'/Anna (eseguito il : )

[1 si inviano 2 provette di sangue da 4 ml (EDTA tappo viola — dal lunedi al giovedi)
prelevate in data dalla struttura richiedente

percorso diagnostico: []tumore ovarico [Jtumore della mammella [ soggetto sano a rischio

note:

[ ] ricerca di mutazione puntiforme nota in famiglia di BRCA1 o BRCA2 (0628: 91.303x1+91.386x1)

specificare gene, esone e mutazione nel box (il test comprende la conferma del risultato su seconda estrazione di DMNA):

nel caso si tratti di una delezione/duplicazione nota in famiglia da ricercare con metodica MLPA annullare il codice 0628 e richiedere |l
profilo 0110 (91.30.2 x 2) + profilo 0125 (91.30.2 x 2) per la conferma del risultato su seconda estrazione.
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[ ]Probando [ ] Familiare (numero cartella del probando se gia esistente [riportata sul referto]
S| RICHIEDE: N estrazione DNA + conservazione (0270: 91.36 5x1 + 91361.0x 1)
[ ] analisi completa dei geni BRCA1 e BRCAZ2 (ricerca di mutazione ignota) (0602: 91.30.3 x 16)
[ prelievo da eseguire c/o Centro Prelievi OIRM-Sant’Anna (eseguito il : )
[1 si inviano 2 provette di sangue da 4 ml (EDTA tappo viola — dal lunedi al giovedi)
prelevate in data dalla struttura richiedente

percorso diagnostico: []tumore ovarico [Jtumore della mammella [ soggetto sano a rischio

note:

[ ] ricerca di mutazione puntiforme nota in famiglia di BRCA1 o BRCA2 (0628: 91.303x1+91.386x1)

specificare gene, esone e mutazione nel box (il test comprende la conferma del risultato su seconda estrazione di DMNA):

nel caso si tratti di una delezione/duplicazione nota in famiglia da ricercare con metodica MLPA annullare il codice 0628 e richiedere |l
profilo 0110 (91.30.2 x 2) + profilo 0125 (91.30.2 x 2) per la conferma del risultato su seconda estrazione.
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M Probando [ ] Familiare (numero cartella del probando se gia esistente [riportata sul referto]
S| RICHIEDE: N estrazione DNA + conservazione (0270: 91.36 5x1 + 91361.0x 1)
Manalisi completa dei geni BRCA1 e BRCAZ (ricerca di mutazione ignota) (0602: 91.30.3 x 16)
[ prelievo da eseguire c/o Centro Prelievi OIRM-Sant’Anna (eseguito il : )
[1 si inviano 2 provette di sangue da 4 ml (EDTA tappo viola — dal lunedi al giovedi)
prelevate in data dalla struttura richiedente

percorso diagnostico: []tumore ovarico [Jtumore della mammella [ soggetto sano a rischio

note:

[ ] ricerca di mutazione puntiforme nota in famiglia di BRCA1 o BRCA2 (0628: 91.303x1+91.386x1)

specificare gene, esone e mutazione nel box (il test comprende la conferma del risultato su seconda estrazione di DMNA):

nel caso si tratti di una delezione/duplicazione nota in famiglia da ricercare con metodica MLPA annullare il codice 0628 e richiedere |l
profilo 0110 (91.30.2 x 2) + profilo 0125 (91.30.2 x 2) per la conferma del risultato su seconda estrazione.
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MPmbando
S| RICHIEDE:

[ ] Familiare (numero cartella del probando se gia esistente [riportata sul referto]

N estrazione DNA + conservazione (0270: 91.36 5x1 + 91361.0x 1)

Manalisi completa dei geni BRCA1 e BRCAZ (ricerca di mutazione ignota) (0602: 91.30.3 x 16)

[ prelievo da eseguire c/o Centro Prelievi OIRM-Sant'/Anna (eseguito il : )

[1 si inviano 2 provette di sangue da 4 ml (EDTA tappo viola — dal lunedi al giovedi)
prelevate in data dalla struttura richiedente

percorso diagnostico:|[]tumore ovarico [Jtumore della mammella [ soggetto sano a rischio

note:

[ ] ricerca di mutazione puntiforme nota in famiglia di BRCA1 o BRCA2 (0628: 91.303x1+91.386x1)

specificare gene, esone e mutazione nel box (il test comprende la conferma del risultato su seconda estrazione di DMNA):

nel caso si tratti di una delezione/duplicazione nota in famiglia da ricercare con metodica MLPA annullare il codice 0628 e richiedere |l
profilo 0110 (91.30.2 x 2) + profilo 0125 (91.30.2 x 2) per la conferma del risultato su seconda estrazione.




IDENTIFICAZIONE DEL PAZIENTE MEDICO RICHIEDENTE al quale verra inviato il referto

COGMOME COGNOME

MNOME NOME

DATA DI NASCITA OSPEDALE

LUDGO O NASCITA, SCISS/Ambulatorio

Sessor O Femmina [ Maschio CQualfica: O Genetista [ Altro specialista

TEL TEL Fib

E-mail E-rail .
allegare la documentazione

[] Prebanda [[] Famiiliare (numero cartella del probando s= gia esistents rpormas su raters)] ] r I C h I esta

S RICHIEDE: [ estrazione DMA + conservazions (0270: 9136581 + 91381.0%1) . .

[] analisi completa dei geni BRCA1 & BRCA2 (ricsrca dl mutazions Ignota) (D02 51.30.3 x 18) - gqu estionario

O prelievo da eseguire cfo Centro Prelievi OIRM-5ant'Anna (eseguitoil - _

== _ _ S - esame istologico
O si inviano 2 provette di sangue da 4 ml (EDTA tappo viola — dal lunedi al giovedi)

prelevate in data ! | | dalla struttura richiedente - rel aZI O n e CI I n I C a

percorso diagnostico: O tumore ovarico [0 twmore della mammella [0 scggetic sano a rischio

;. consente al laboratorio

[ ricerca di mutazione puntiforme nota in famiglia di BRCA1 o BRCAZ (0628: 91303 x1+ 81356 1) d| Stimare |a prObab”lté_
Epecficars gene, esone & mulazionsa nel box (Il 26t comprande [a confarma ded fsulato su seconda estrazione dl DMA): . .
— di mutazione

del probando

nel caso s ratl d una delezlone/duplicazions Nota In famiglia da Ncercare con megdics M1 P annulare || cotice 0524 @ nchleders N
profile 0110 [91.20.2 % 2) + profile 0125 (91.30.2 X 2) par |3 conferma gel risulaio 50 S2conda estrazkone.

O prelievo da eseguire clo Centro Prelievi QIRM-5ant'Anna (eseguitoil : ! | ]

O siinviano 2 provetie di sangue da 4 ml (EDTA tappo viola — dal lunedi al giovedi)
prelevate in data ! | | dalla struttura richiedente

Drcumenti in allegato:
O impegnativa/DEMA del Medico richiedente coerente con il tipo di analisi richiesta
o richiesta tracciate C5 coerente con il ipo di analisi richiesta
O questionario per la raccolta della famiglianta cncologica iconigatana per | prosanan
O esame istolegico [ relazione clinica icobegatrio per| sopgett malat)
o referto analisi genetica del parente nel quale & stata identificata la mutazione (obbligatoro per | familard)

Firma e timbro del consenso informate [] allegato
Medico Richiedente: O archiviato dal Medico Richiedente

Diata della nchiesta:
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| MFamiliarel(numero cartella del probando se gia esistente [riportata sul referto]

N estrazione DNA + conservazione (0270: 91.36 5x1 + 91361.0x 1)

Mricerca di mutazione puntiforme nota in famiglia di BRCA1 o BRCA2 (0628: 91.303x1+91.386x 1)

specificare gene, esone e mutazione nel box (il test comprende la conferma del risultato su seconda estrazione di DMNA):

nel caso si tratti di una delezione/duplicazione nota in famiglia da ricercare con metodica MLPA annullare il codice 0628 e richiedere |l
profilo 0110 (91.30.2 x 2) + profilo 0125 (91.30.2 x 2) per la conferma del risultato su seconda estrazione.
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| M Familiarel(numero cartella del probando se gia esistente [riportata sul referto]

N estrazione DNA + conservazione (0270: 91.36 5x1 + 91361.0x 1)

Mricerca di mutazione puntiforme nota in famiglia di BRCA1 o BRCA2 (0628: 91.303x1+91.386x 1)

specificare gene, esone e mutazione nel box (il test comprende la conferma del risultato su seconda estrazione di DMNA):

nel caso si tratti di una delezione/duplicazione nota in famiglia da ricercare con metodica MLPA annullare il codice 0628 e richiedere |l
profilo 0110 (91.30.2 x 2) + profilo 0125 (91.30.2 x 2) per la conferma del risultato su seconda estrazione.
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Mricerca di mutazione punti#orme nota in famiglia di BRCA1 o BRCA2 (0628

| MFamiliarel(numero cartella del probando se gia esistente [riportata sul referto]

N estrazione DNA + conservazione (0270: 91.36 5x1 + 91361.0x 1)

30.3x1+91.386x1)

specificare gene, esone e mutazione nel box (il test comprende la conferma del risultato su seconda estrazione di DMNA):

nel caso si tratti di una delezione/duplicazione nota in famiglia da ricercare con metodica MLPA annullare il codice 0628 e richiedere |l
profilo 0110 (91.30.2 x 2) + profilo 0125 (91.30.2 x 2) per la conferma del risultato su seconda estrazione.




IDENTIFICAZIONE DEL PAZIENTE MEDICO RICHIEDENTE al quale verra inviato il referto

COGMOME COGNOME

HNOME NOME

DATA DI MASCITA OSPEDALE

LUDGO O NASCITA, SCISS/Ambulatorio

Sessor O Femmina [ Maschio CQualfica: O Genetista [ Altro specialista
TEL TEL Fib

E-mail E-miail

allegare la
[] Prebanda [[] Famiiliare (numero cartella del probando s= gia esistents rpormas su raters)] 1] d O C u m en taZI O n e rl C h I eSta

51 RICHIEDE: [ =strazione DMA + conservazione (0270: 91.36.5 1 + 91361.0%1) . .
[] analisi completa dei geni BRCA1 & BRCAZ [ricerca dl mutazions kgnota) (0802 541,303 x 18) - q u eStI O n ar I O

== _ _ it - visita CAS
O si inviano 2 provette di sangue da 4 ml (EDTA tappo viola — dal lunedi al giovedi)

prelevate in data ! | | dalla struttura richiedente C O n S e n te al I ab O rato r I O
percorso diagnostico: O tumore ovarico [0 twmore della mammella [0 scggetic sano a rischio . .
note: di conoscere lo stato di
[ ricerca di mutazione puntiforme nota in famiglia di BRCA1 0 BRCAZ (0628: 913031+ 91.38.6x 1) salute / mattia

specificars gene. esone & mutazions nel boa (| =&t comprands 13 conferma del RsURato su s2conda estrazions dl DA . .
e la relazione di parentela
del familiare

O prelievo da eseguire cfo Centro Prelievi OIRM-5ant'Anna (eseguitoil - _

nel caso s ratl d una delezlone/duplicazions Nota In famiglia da Ncercare con megdics M1 P annulare || cotice 0524 @ nchleders N
profile 0110 [91.20.2 % 2) + profile 0125 (91.30.2 X 2) par |3 conferma gel risulaio 50 S2conda estrazkone.

O prelievo da eseguire clo Centro Prelievi QIRM-5ant'Anna (eseguitoil : | ]

O siinviano 2 provetie di sangue da 4 ml (EDTA tappo viola — dal lunedi al giovedi)
prelevate in data ! | | dalla struttura richiedente

Drcumenti in allegato:
O impegnativa/DEMA del Medico richiedente coerente con il tipo di analisi richiesta
o richiesta tracciate C5 coerente con il ipo di analisi richiesta
O questionario per la raccolta della famiglianta cncologica iconigatana per | prosanan
O esame istolegico [ relazione clinica icobegatrio per| sopgett malat)
o referto analisi genetica del parente nel quale & stata identificata la mutazione (obbligatoro per | familard)

Firma e timbro del consenso informate [] allegato
Medico Richiedente: O archiviato dal Medico Richiedente

Diata della nchiesta:
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Dipartimento di Medicina di Laboratorio
5.C. Genetica Medica U (Presidi Molinette e OIRM-Sant' Anna) Direttore prof.sa Barbara Pasini
tel. 011-6336681 - fax 011-6335181
CONSENSO AL TRATTAMENTO DEI DATI GENETICI e DEI CAMPIONI BIOLOGICI
lo sottoscrittal/o ... ... nata/loa ........................ ]
documento di identita personale n. ..., dichiaro di avere letto e compreso in tutti i suoi aspetti la

preventiva informativa privacy fornita dal titolare del trattamento dei dati ai sensi del Regolamento dell'lUnione Europea

2016/679, e dichiaro di:

O acconsentire d

non acconsentire
che vengano trattati presso I' A.O.U. Citta della Salute e della Scienza di Torino per finalita di tutela della salute, con

particolare riferimento alla prevenzione, diagnosi e cura delle patologie di natura genetica

O I miei dati personali sensibili e genetici

O il materiale biologico che si rende necessario prelevare e conservare ai fini dell'esecuzione dei test diagnostici

richiesti.
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Nel caso in cui il/la paziente sia un minore oppure si trovi in uno stato di impossibilita fisica, incapacita di agire o di
intendere e di volere, il presente consenso & prestato ai sensi della normativa vigente in materia da:

O Soggetti esercenti la responsabilita genitoriale ai O Tutore / Curatore / Amministratore di sostegno (di cui
sensi dell'art. 316 del CC (entrambi i genitori) si allega atto di nomina)

O Prossimo congiunto / coniuge / familiare / O Responsabile della Struttura presso cui dimora
convivente / unito civilmente / fiduciario ai sensi l'interessato

dell'art.4 della Legge n.219/2017

Firma leggibile di chi esprime il consenso
Data
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Dichiaro altresi di:

O acconsentire O non acconsentire
che i risultati delle indagini diagnostiche vengano comunicate agli appartenenti alla mia linea genetica, se comportano un
beneficio concreto in termini di terapia, prevenzione o consapevolezza delle scelte riproduttive

O acconsentire O non acconsentire
che i risultati delle indagini diagnostiche vengano comunicate al medico di fiducia Dott. operante
presso , e al sig. / sig.ra.

Il materiale biologico & conservato fino al completamento del percorso diagnostico o per 5 anni in caso di test per la
diagnosi di malattie geniche e genomiche per eventuali approfondimenti o esigenze medico-legali.

Dichiaro, inoltre, di aver ricevuto I'informativa, di aver ricevuto tutte le risposte ed i chiarimenti che ritengo necessari e di
poter prendere visione dei documenti originali che normano 'appropriatezza dei test genetici.

Data Firma leggibile del paziente
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Dichiaro altresi di:

O acconsentire O non acconsentire
che i risultati delle indagini diagnostiche vengano comunicate agli appartenenti alla mia linea genetica, se comportano un
beneficio concreto in termini di terapia, prevenzione o consapevolezza delle scelte riproduttive

O acconsentire O non acconsentire
che i risultati delle indagini diagnostiche vengano comunicate al medico di fiducia Dott. operante
presso , e al sig. / sig.ra.

Medici della breast unit
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ui il/la paziente sia un minore oppure si trovi in uno stato di impossibilita fisica, incapacitz
il presente consenso & prestato ai sensi della normativa vigente in materia da;

intendere e di vo

O Soggetti esercenti la respo
sensi dell'art. 316 del CC (entrambi |
O Prossimo congiunto / coniuge / familiare /
convivente / unito civilmente / fiduciario ai sensi
dell'art.4 della Legge n.219/2017

ilita genitoriale ai O Tutore / Curator mministratore di sostegno (di cui
itori) si alleg di nomina)

ponsabile della Struttura presso cui dimora
l'interessato

e il consenso

Firma leggibile di chi e
Data
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¥
O SC00 Rav. 1 O SCo0 Rav. 1 O SC.00 Rav. 1
c INFORMATIVA SUL TRATTAMENTO DEI DATI E ( INFORMATIVA SUL TRATTAMENTO DATI GENETICI E c SUL TRAT DEI DATI E
) DEI CAMPIONI BIOLOGICI ) CAMPIONI BIOLOGICI ) CAMPIONI BIOLOGICI
N 008 2019 Pogina o 3 . 008 2019 Pogina 23 y 2008 2019 Pogna 3 3

o Medicina di Laborotorio
$.C. Genefica Medica U [Presidi | iolinaite o OFr-Sant’ Arr) Diretiors prolso Sorborg Posini
fei 011-633648 1 - fax 0116335181

Gentms Signora, Egr. Signore,
hmgcmmpmmmmmmmyrmwmumsmmwm)mmlmw
sla previamente reso consapevole, altraverso unidonea informativa, dele finaltd, condizioni e modaiitsé del
trattamento del dafi che fo nguardano. Conbmm.ﬂmmmurmhfmwm.m“l
dati personali @ sensibill, in uso presso questa Azienda, forendo  alcuni chiariments sulle finalita e je modalita di
Mﬂaamnmmmmhmnum-mw

La invitiamo pertanto a leggere con affenzione la presente informativa e di complare ¥ modulo alegato,
esprimendo 0 meno il Suo consenso in mento al utiizzo dei Suci dati genetici e/ campioni biologici per ciascuna

delle finaiita indicats.
Nel i dela sua e . 51 porgono distint safuti
1 Direttore della SC Genetica Medica U

Lindagine genetica che le é stata proposta durante la consulenza genetica / visita specialistica verra eseguita nel
laboratori della SC Genetica Medica U ubicati presso il presidio Molinette (Palazzina di Genetica in via Santena 18,
Tel 011-6336771, Fax 011-6335181, email: genetica_medica@molinette piemonte.it) oppure presso il presidio
OIRM (Palazzina del Laboratorl in via Zuretti, Tel Genetica Molecolare 011-313.5556 / 5580 / 5579 - Tel
Citogenetica 011-313.4532, Fax 011-313.5582) o ancora presso il laboratorio esterno allAzienda indicato al
momento della raccolta del consenso.

DEFINIZION!

Per una maggiore della presente i appare utile fornire le seguenti definizioni:

Dato genetico: si riferisce ai “dati personali relativi aile caraiteristiche genstiche ereditanie di una persona fisica

che formiscono informazioni univoche sulls fisiclogla o sulls salute del soggelto, & che nsultano in particolare

daVanalisi di un campions brologico deila persena fisica in questions

¥ dato genetico non & solamente |l risultato di test gemetici, ma anche ogni altra informazione che,

indipendentemente dalla tipoiogia, nguarda la costituzione genetica di un individuo, ovvero | caratieri genetici

trasmissdill _nellambito di un wwo dl Individul legati da vincol dl parmla Puo prmut m dalla
prodotta dall'is nel corso &

colloqui con il personale di quesn struttura.
1 dati genetici sono dati personall cel tutto peculiar, in quanto colnvoigono 1a salute e Fidentita biologica noa solo
def'interessato, ma anche della sua famigha @ sono particolarmente protetti dalla normativa a tutela della privacy

Test genetici: si ratta di esami che servono di regola a identificare variantl del DNA potenzialmente trasmissibili a
consanguinei. | fest genetici sono di vario B0 @ POssoNO consentre, par esempio, di eseguire una diagnosi dl
malattia o di confermare un sospetio clinico in un indviduo che g presenta a3 malattia (test

| dati o cul sopra potranno afres! essere wtikzzati per 13 futela della saiute di un terzo appartenente alla Sua stessa
linea genetica, sempre con il suo consenso.

MODALITA’ DEL TRATTAMENTO
W prelieve e Futilizzo di campioni biclogici e il trattamento dei dati genetici saranno effettuati in modo lecito, secondo
eavve«uneem modalita volle a prevenire |a violazione dei diriti, delle liberta fondamentali e delia dignita degl

L.mmmomnmmunn-mmndmhmmmmmmm informatics (es.
computer, server) atli a memorizzare e gestire | dati stessi, con tecniche di cifratura o I'utilizzo di codici identificativi
tall da consentire I'identificazions del soggetio solo in caso di necessita.

Tutti | dati e il materiale di cu sopra verranno conservati, hmuhnmmmwmmum
Il periodo di tempo non supenore a quello alio g

degli scopi per | quali essi sono stati raccolti @ utilzzati. In mampnmh.elogm
mmmwllp«mneﬁumdeemﬂmnmddmd per rischio

iagnostico (test
mswm(mnwhmldlmlﬂne
geniche e urwuwuall i 0 esigenze medico-legali: trascorso tale lasso di
tempo i campioni biclogici verranno distrutti. In caso di campioni irripetibili pud essere concordata una
conservazione peolungsta.
¥ trattamento avverra esclusivamente alfinterno di locall protetti defla struttra e sokanto dal personale
espressamente autorizzato, nel rispetto delie misure di sicurezza previste.
Adeguate misure di sicurezza sono infatli sdoltate per assicurare la guallta, lntegrits, fa disponibiits e la
tracciabiita del dati e dei camploni e per ridurre ai minimo | rischi di conoscenza accxientale e di accesso abusivo e
non autorizzato agli stessi; tali modaita nguardanc anche dati @ campioni fomiti direttamente dall'interessato o
raccolti presso terzi, anche su indicazione definteressato stesso,
Per garantire un adeguato livelio di sicurezza. i trasferimento all'estemo dellAzienda dei dati genetici, in lotmnlo
elettronico @ effettuato, previa cifratura delle informazioni, ove possibile. con posta
trasporto dei dati e dei campioni alfesterno dei locali protetti avviene in modalita sicura, umndol-spMche
procedure in uso presso questAzienda.

MANIFESTAZIONE DEL CONSENSO
|m9ene4mpmma=mwme-mpmlbmmmmwgumumsmum
rispetto ai quall I' chi o abbia per iscritio, tramite
I'apposito modulo ategato, |Isuomnsmsomoﬂnm
L'eventuale rfiuto da parte dellinteressato di confere | dabi personali entificativi per finalitd di dlagnosi, cura.
ione & i Iimpossibilita_per [Azienda di erogara la prastazioni

richieste.

Mlnenolncaaa Il consenso informato al trattamento del dati genetici richiede maturita @ consapevolezza

identificare, soprattutic in ambito familiare, | portatori sani & una malattia genetica racessiva (scraening genetici), dr
Indwiduare o esciudere Il difetto genetico responsable d una malattia i cur sintomi non sono presenti ata nascita
ma wnpaowwwmwmm nel corso deffa vita (fest prechinici opnslmonm)o ancora, di valutare la
maggiore o mincre i un individue a malattie ossia derivanti
dainterazione tra | geni ed altri fattorl di rischio (fest Mw oal WMO) nonché infine di valutare la
risposta individuale a farmaci specifici,

Campione biologico: il campione biclogico a rigore non & un dato personale, bensi piuttosto una fonte di datl
personal, viene definto dal Garante privacy come “ogni campione di mafenaie biologico da cul POSSONG 855670
estratti dati genefici caratteristici di un individuo”. Peraltro, se campione biclogico pud essere appunto qualunque
campicne di materiale biokgico (come il sangue, la saliva...) da cul possono essere estratli dati genetici (per
Ipotesi, anche un capello), | campioni blologici che qui i rllevano sono solamente quelli finalizzat a compiere
indagini genetiche per gl scopi consentiti dalla narmativa vigente

FINALITA®

| Suoi dati genetici, e/o il materiale biclogico prelevato, verranno trattati eschisivamente per finalta di tutela della
salute e con il suo consenso, con particolare riferimento alla prevenzione, diagnosi e cura delle patologie di natura
genetica da cul possa essere affetto, per lo dei compit istituzionali previsti dalle o legge.

parte della persona che ko esprime, Ecco perché, nel caso di minori, che sonc incapaci di agire, cioé
di rendere, ddwnbd‘wsuwunum un valido consenso, lamvmleuget\uammmeulemmenmdl
parte di entrambi | genitori o di chi ne esercita la test genetici &
condizionata alla concreta possibilta & un beneficio diretto per I'i (n i tost pre-siv

mentre per altri essa & preciusa (fes! predittivi). e lo stesso & a dirsi per gli altri casi di incapacita.

Comunque, fopnione dellincapace viene untlla e , nel limiti del possiblle, e nel caso n cu il
trattamento del dato genetico & dela sua wita o fisica, # consenso potra
essere richiesto ai soggetti di cui all'art. 32nnmml? lett. a), del Codice Privacy, ossia non solo a chi esercita
legaimente |a responsabilita genitonale (entrambx | genitori & sensi dell'art. 316 del CC Mutore ecc.) ma anche a un
prossimo congiunto, a un familare, a un convivente o, in koro assenza, al responsable dela struttura presso cus
dimora l'inferessato.

sterne., laborator
I fisultats delie ricerche. quakra comportino Un benefcn concreto e diretto in termini di terapia, prevenzione o &
delle

| dati genetici non possono essere diffusi. | risultati delle ricerche non possono essere diffusi se non in forma
aggregata, ovvero secondo modaitd che non rendano o neppure anche
nel'ambito di pubblicazioni

Comunicazione ailinteressafo

| dati ganetici sono comunicatl all'nteressato direttamente dall'Azienda o per il tramite della struttura o del medico
curante che abba richiesto I'analisi

Per i risultati predotti in Aziends, Is i da adeguats genetica (o visita
specialistica), anche per iscritto, cnemusodnmwunwmtmumehnmv-nmmw
informazioni mediche, il probabile decorso deila malattia e gli interventi preventivi, terapeutici e assistenzial
disponibdi, # rischio di le opzioni @ le scelte piu per un mighor adattamento

possible alla malatta stessa.

ZOMUNICAZIONS one diverse dalfinteressafo, Gli esitl di test e di screening oenew qualora comportino un
beneficio concrato e diretto in fermen c terap, odi deile scelte

. anche
per gli appartenent] ala stessa inea genetica possono essere a questi ultimi, su loro
richiesta, qualora i abbia in caso contrario, tale

sara possiile

a dati genetc: d-povmu @ qualora tal nsultatl slano Indispensabik per
evitare un pregiudao per |a salute dei familiari, ivi compreso il rischio riproduttivo.

A persone diverse dal direfto interessato i referti recanti dali genetici sono consegnati in plico chiuso sulla base &
una delega scntta A quest ultimo.

Dlﬂ" TI DELL'INTERESSATO
Polré esercitare i diritti di cul al Capo 1l del Regolamento Europeo 2016/679 rivolgendosi allUfficio Retazioni con il
Pubblico dell’Azenda, drettaments alfindirizzo e-mait urpmolinette@cittadetiasalute to.it
Les petra richiedere in qualsiasi momento fa conferma dell esistenza ¢ dati pcrsonlll che la riguardano (o che
mmmllm«odm\nmh legaie), I' loro rettifica o ela
ia normativa vigente sulla eon“rvazzom dei dati stessi e con
Iﬂmummmnwﬁmgmmmlmwumchi'ﬂm\oh‘m nei termini
pmnsﬁdahn. 17 del Regolamento Privacy Europeo; ha il diritto di richiedere la trasmissione dei dati da Lei forniti
altro operatore sanitario in un formato leggibie con ke pib comund applicazioni; ha i diritto & presentare
mclomo alfautorsa di controllo in caso di Wecito trattamento o di rtardo nella risposta del Titolare a una richwesta
che rientri nei dinttl dell'intereesato.
Per quanto niguarda i dati genetici, Lei ha altresi dirtto di
- essere informato dei risultati conseguibili e di possibili notizie inattese o conoscibili 3 seguito delle
Indagni eseguite;
- limitare ('ambito di comunicazione del dati genetici.
Si comunica inoftre che pud individuare dei nominatii a cui il personale sanitario potra fomire notzie relative al
Suo stato di salute.

TITOLAR! I~ SOGGETT! TIAL TRAT

Titolare del trattamento & FAQU Citta della Salute e della Scienza di Torino, bgalmenu rappresentata dal Direttore
Generale pro-tampore contattabile all indirizzo e-mad- drezioneaziendale! salute 1o 1t

Responsabile della Protezione dei Dati (DPO) contattabie allindirizzo mak upo@cmuulm toit

Telefono: +39 011 6335600

Responsabile del Trattamento & Il Direttore della SC Genetica Medica U contatiabile alindirizzo emai:
genetica_medica@molinette piemonte it, Td 0!1-63”771 Fax 011-8335181

‘Soggetti autorizzati al trattamento sono le persone fis) G & compiere di dei
dati dal Responsabile al trattamento.

DURANTE LA CONSULENZA GENETICA / VISITA SPECIADSTICA I.E 80"0 STATE FORNITE

scolte anche per gh appartenent alla stessa linea genetica dell
possono essere comunicati a questi ultimi, qualora ne mnurnaa t’lieruuhv-mesmmz
acconsentito, o sia deceduto e, in vita, non abbia

AGLIATE VERBALI E/O SCRITTE
QUALE VERRA" 9011'0!0010
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Diporimento o Medicina di Laboroborio
$.C. Genefica Medico U [Presidi | iclinatte o OrySant’ Arnc) Diretlors prol so Sarbora Pavini | dati & cui sopra potranno aftres! essere utikzzati per 3 futela della salute di un terzo appartenente alla Sua stessa

fok 011-6334681 - fiax 011-6335 181

r
la vigente discipiina in matenia di privacy (Regalamento dell Unione Europsa 2016/679) prescrive che linferassato
sla previamente reso con: . aftraverso unidonea informativa, dele finaltd, condizioni e modaltsé del
trattamento del dati che fo nguardano. Con la presente nota si intende infegrare linformative sul trattamento del
dati persanali @ sensibill, in uso presso questa Azienda, fornendo alcuni chianmenti sulle finalita e fe modalita di
trattamento dei dati genetici. nonché dei diitti che la normativa Le riconosce & tal proposito.

La invitiamo pertanto & leggere con affenzione la presente informativa e d compiare I modulo alegato,
esprimendo o meno il Suo consenso in mento al utilizzo dei Suoi dati genetici a/o campioni biologici per ciascuna
delle finaiita indicats.

Nel della sua e

. 5 porgono distinti safuti
if Direttore defla SC Genetica Medica U

Liindagine genetica che le é stata proposta durante la consulenza genetica / visita specialistica verra eseguita nel
laboratori della SC Genetica Medica U ubicati presso il presidic Molinette (Palazzina di Genetica in via Santena 19,
Tel 011-8336771, Fax 011-6335181, email: genetica_medica@molinette. piemonte.it) oppure presso il presidio
OIRM (Palazzina del Laboratorl in via Zurett, Tel Genetica Motecolan 011-313.5556 / 5580 |/ 5579 - Tel
Citogenetica 011-313.4532, Fax 011-313.5582) o ancora presso il laboratorio esterno allAzienda indicato al
momento della raccolta del consenso.

DEFINIZION!
Per una maggiore della presente i

appare utile fornire le seguenti definzioni:

Dato genetico: si riferisce ai “dati personali relativi alle caratteristiche genetiche ereditarie di una persona fisica
che fomiscono informazioni univoche sulls fisiologle o sufls salute del soggetto, & che nsultano in particolare

dal'analisi di un campione bologico della persona fisica in questione”.
W dato genetico non & solamente Il risultato di test genetic, ma anche ogni altra informazione che,
entemente dalla tipologia, nguarda la costituzione genetica di un individuo, ovvero i caratieri genetici
wasmissbill nellamdito un grupo di individui legati da vincol di parentela. Puo provenire anche dalla
prodotta dal’ oda nel corso o

colloqui con il personale di quesu struttura.
| dati genetici sono dati personall del tutto peculiarl, In quanto colmvolgono la salute e identita biclogica non solo
dellinteressato, ma anche della sua famigha @ sono particolarmente protetti dalla normativa a tutela della privacy.

Test genetici: si tratta di esami che servono di regola a identificare variantl del DNA potenzialmente trasmissibili a
consanguinei. | test genetici sono di vario Hpo @ Possono consentre, per esempio, di eseguire una dl)ﬂnoﬁl dl
malattia o di confermare un sospetio clinico in un indwiduo che g presenta la malattia (fest

linea genetica, sempre con il suo consenso,

MODALITA’ DEL TRATTAMENTO
W prelievo e Tulilizzo di campioni biclogici e il trattamento dei dati genetici saranno efiettuati in modo lecito, secondo
corretiezza & con modalith volte a prevenire |a violazione dei diritti, delle liberta fondamentali e della dignita deglh
Iinteressati
La informiamo incitre che il trattamento di tali dati potra essere effettuato anche attraverso strument informatici (es.
computer, server) atli a memorizzare e gestire | dati stessi, con tecniche di cifratura o I'utilizzo di codici identificativi
tali da consentire I'dentificaziona del soggetto soko i caso di necessita
Tutti | dati e il materiale di cui sopra verranno conservati, in relazione alle finaiita indicate nel punto precedente, per
Il periodo di tempo non supenore a quello alio dell'anaksi o al perseguimento
degli scopi per i quali essi sono stati raccolti @ wtilzati. In i campioni bicogici
verranno conservati per il periodo necessario al completamento del percorso diagnestico (test per rischio
e analsi ovvero per 5 anni (test per la almosl di malattie
geniche @ per eventuali 0 esigenze medico-legali: trascorso tale lasso di
tempo i campioni biclogici verranno distrutti. In caso di campiori irripetibili pub essere concordata una
conservazione peolungsta.
W trattamento avvera esclusivamente alfinteno di locall protett defla struttura e soRanto dal personale
espressamente autorizzato, nel rispetto defie misure di sicurezza previste.
Adeguate misure di sicurezza sono infatli adottate per assicurare la gualitd, MNintegrith, fa disponibiita e la
tracciabiita del dati e dei camploni e per ridurre a minimo | rischi di conoscenza accdentale e di accesso abusivo e
non autorizzato agl stessi; tali medaiitd nguardanc anche dati @ campioni fomiti direttamente dall'interessato o
raccolti presso terzi, anche su indicazione def'interessato stesso.
Per garantire un adeguato livelio di sicurezza, i trasferimento all'estemo dellAzienda dei dati genetici, in 1umuo
elettronico @ effettuato, previa cifratura delle informazioni, ove possibile. con posta elettronica certificata
trasporto dei dati e dei campioni alfesterno dei locali protetti avviene in modalita sicura, secondo le spec.ﬁche
precedure in uso presso questAzienda.

MANIFESTAZIONE DEL CONSENSO
| dati genetici possono essere trattati & | campioni biclogici wtilizzati soltanto per gli seopi maah nells presente
rispetto ai quall I' ochiio abbia per iscritio, tramite
I'apposito modulo ategato, il suo consenso informato.
L'eventuale rfiuto da parte dellinteressato di conferve | dati personali dentificativi per finalita di dkagnosi, cura,
o 3 ; Iimpossibilita_per [Azienda di erogara la prastazioni

richieste.

Minori e Incapac, I consenso nformato al trattamento del dati genetici richiede maturita e consapevolezza

identificare, soprattutto in ambito familiare, | portatori sani & una malattia genetica recessiva (screening genetici), dl
Indwiduare o esciudere Il difetto genetico responsable d una malattia i cur sintomi non sono presenti ata nascita
M3 COMPAIoNO successivamente nel corso defla vita (test pnoimcl © pre-: :xmwruf)c/) 0 ancora, di valutare la
maggiore o mincre i un individue a i, ossia derivanti
da¥interazione tra | geni ed altri fattorl i rischio (fest prmvn 0 da moembmu] nonché infine di valutare la
risposta individuale a farmaci specici

Campione biologico: il campione biologico a rigere non & un dato personale, bens! piuttosto una fonte di dati
personal, viene definfo dal Garante privacy come ‘ogni campione di matenale biologico da cul POSSONC 955678
estratti dati genefici caratteristici di un individuo’, Peraltro, se campione biclogico pud essere appunto qualunque
campicne di materiale biologico {come il sangue, la saiva...) da cul possono essere estratti dati genstici (per
Ipotesi, anche un capello), | campioni blologici che qui i rllevano sono solamente quelli finalizzat a compiere
indagini genetiche per gh scopi consentiti dalla normativa vigente.

FINALITA’

| Suoi dati genetici, e/ il materiale biologico prelevato, verranno trattati eschisivamente per finalta di tutela della
salute & con il suo consenso, con particolare riferimento alla prevenzione, diagnosi e cura delle patologie di natura
genetica da cul possa essere affetlo, per o dei compit previst dalle di i legge

da parte della persana che ko esprime, Ecco perché, nel caso di minori, che sono Ncapac i agire, ciod
di rendere, dal punto di vista giuridico, un valido consenso, ferma restando Ieuganm a acquisire tale consenso da
parte di entrambi | genitori o di chi ne esercita la , test genetici &
condizionata alla concreta possibilta o un benaficio diretio per I (n i tost pr
mentre per altri essa & preciusa (tes! predittivi). & lo stesso & a dirsi per gli altri casi di incapacits
Comunque, fopnione dellincapece viens lenula e considersta, nel limiti del possibile. & nel caso in cul Il
trattamento del dato ganetico & do¥a sua vita 0 incolumita fisica, # coNsenso potra
essere richiesto ai soggetti di cui all'ant. 92mmm-2 let a), del Codice Privacy, ossia non ok a chi esercita
legalmente a responsabilita genitonale (entrambx | genitori & sensi dellart. 316 del CC Mtutore ecc.) ma anche & un
prossimo congiunto, @ un famikare, a un convivente o, in loro assenza, al responsable deda struttura presso cu
dimora linteressato.

COMUNICAZIONE DEI DATI

La informiamo che potretbe rendersi necessaria la comunicazione dei Suoi dati genetici a Terzi (strutture sanitarie
esterne. laboratori) solo quando sia indispensabile per realizzare le finsith sopra indicate.

| nsultats delle ricerche, qualora comporting un beneficio concreto e diretto in termini di terapla, prevenzione o &

| dati genetici non possono essere diffusi. | risultati delle ricerche non possono essere diffusi se non in forma
aggregata, ovvero secondo modaitd che non rendano identificabill gli interessali neppure indirettamente anche
nell'ambito di pubblicazioni

Comunicazions il interessato

| dati ganetici s0no comunicati all'l\wlsssalo direttaments dall'Azienda o per il tramite della struttura o del medico
curante che abbia richiesto |'analisi

Per i risultati predott in Aziends, |- i da adeguats genetica (o visita
specialistica), anche per iscritto, che in caso di wubvn del test. aluta la persona e la famigha a comprendere le
informazioni mediche, il probabile decorso deila malattia e gli interventi preventivi, terapeutici & assistenziak
disponibdi, # rischio di le opzioni @ le scelte piu per un mighor adattamento

possible alla malatta stessa

fo, Gli esiti di test e di screening genetici, qualora comportino un

boﬂcﬁuc wmm L amw In Vﬂmﬂi G l'rapna odi deile scelte . anche
per gli apparienenti alla stessa fnea genetica possona essere a questi ultimi, su loro
richieeta, qualors I i abbia in caso contrario, tale

sara possiile a dati genetic dsponmh @ qualora tal nsultatl slano Indispensabik per

evitare un pregiudaio per |a sakute dei familiari, ivi compreso i rischio rij
A persone diverse dal direfto interessato i referti recanti dati genetici sono consegnati in plico chiuso sulla base &
una delega scntta A quest ultimo.

DIRITTI DELL'INTERESSATO

Polra esercitare i diritti di cul al Capo Il del Regolamento Europeo 2016/679 riveigendosi allUfficio Redazioni con il
Pubblico dell Azienda, drettamants a¥'indirizzo e-mait: urpmolinetie@cittadeliasalute to.it

Lei potra richiedere in qualsiasi momento fa conferma dellesistenza di dafi personali che ka riguardano (o che
riguardane il soggetio di cui esercits la legale), I Ia loro rettifica o els
loro cancallazione, ove quast ultima non contrasti con ia normativa vigents sulla conservazione del dati stess! @ con
|a necessita di tutelare n caso di contenzioso giudiziario i professionisti sanitari che & hanno trattati, nei termini
previsti dalfart. 17 del Regolamento Privacy Europeo; ha il difitto di richiedere |a trasmissione dei dabi da Lei forniti
a un altro operatore sanftaro in un formato leggibde con le pib comund appiicazion; ha i dirtto G presentare
reclamo allautorta di controllo in caso di iecito trattamento o di rtardo nella risposta del Titolare a una richwesta
che rientri nei drittl deil'interessato.

Per quanto nguarda i dati genetici, Lei ha altres| dintto di:

- essere informato dei risultati conseguiili e di possibili notizie inattese o conoscibili a seguito delle
Indagini eseguite;
I3 fimitare 'ambito di comunicazione dei datl genetici

Si comunica inoftre che pub individuare dei nominativi a cui il personale sanitario potra fomire notzie relative al
Suo stato di salute.

TITOLARY - /- SOGGETT/ TI AL TRAT

Titolare del trattamento & FACU Citta della Salute e della Scienza di Torino, legaimente rappresentata dal Diettore
Generale pro-tampore contattabile all indirizzo e-mai- drezioneaziendaie@cittadeilasakite o it

Responsabile della Protezione dei Dati (DPO) contattabie all'ndinzzo mai: dpo@cittadeliasahute to it

Telefono: +39 011 6335600

Responsabile del Trattamento & || Dwettore della SC Genetica Medica U contattablle alindirizzo emal
genetica_medica@malinette. premonte. i, Tel 011-6336771 - Fax 011-8335181

Soggetti autorizzati al trattamento sono le persone fisiche & compiere joni di dei
dati dal Responsabile al trattamento.

DURANTE LA CONSULENZA GENETICA | VISITA SPECIALISTICA LE SONO STATE FORNITE
DETTAGLIATE VERBALI E/O SCRITTE INERENTI IL TEST GENETICO SPECIFICO AL

delle scefte . anche per ghi appartenent alla stessa linea genetica dell'
possono essere comunicati a questi ultimi, qualora ne facciano richiesta e linteressato vi abbia espressamente
acconsentito, o sia decedulo e, in vita, non abbia espressamente fomito indicazioni contrarie.

QUALE VERRA' SOTTOPOSTO

DURANTE LA CONSULENZA GENETICA / VISITA SPECIALISTICA LE SONO STATE FORNITE
INFORMAZIONI DETTAGLIATE VERBALI E/O SCRITTE INERENTI IL TEST GENETICO SPECIFICO AL

QUALE VERRA’ SOTTOPOSTO




Consulenza pre-test

* Raccolta anamnesi personale e famigliare
« Verifica indicazione all’analisi
e Comunicazione al paziente e sua informazione

 Prescrizione analisi



41

Br 4l

10

—
[FY}

Probabilita di mutazione

BRCA Mutation Probability Models

Proband
BRCA1 Probability
Couch (U. Penn) 0.032
Shattuck-Eidens (Myriad I)[ 0.070
BRCAPRO 0.009

BRCAPRO 0.086

BRCA1 or 2

NCI CART
Myriad.com (Myriadll)
BRCAPRO

Pedigree Information

Ashkenazi family. No

Mumber of family members: 10

Number with breast cancer only: 3
Mumber with ovarian cancer only: 0
Mumber both breast and ovarian cancer. 0
Mumber with bilateral breast cancer: 0

Ontario FHAT: 11

Values expressed as
probabilities, not percents

"none"' means no calculation

possible

fancerenreVYersion b
Myriad.com table Spring 2006
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Computed results are listed below...

Genetic status Mutation carrier probabilities (Percent)
BRCA1 10.6
BRCAZ 394
Mo mutation 50.0

Model parameters

Family member Anna (1)
Mutation frequencies LK, BRCA1: 6.394d-4, BRCAZ: 0.00102
Mutation search sensitivities Default, BRCA1: 0.7, BRCAZ: 0.8

Cancer incidence rates ] 4
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Perzonal factors
M easurements
woman's 708 Meparche: | 11 Height 165 ‘weight i Metric: (¢
age. rl: (kag): Irmpenial:
Mulliparous: Mo prior biopsy / no proliferative disease F'remenu:upausal '
. Prior biopay, result unknown € .
Parous: 2 ) ] Perimenopausal: 7 pge at
nknown: Hyperplasia [nat atypia) € Menopause: [
Age Atppical hyperplasia: [ Postmenopausat €
First Child: Lobular Carcinoma in Situ [LCIS): [ Mo information: £
Dvarian cancer. |
 ammographic density [age 40+ Shows start
* % olpara® Yolumetic Dengity® . Lp SCTEEHN
?  yas p tace Densite® Azhkenazi
8 EIEEELE]S LEREY inheritance:

" BIRADS®ATLAS Densiy” |

M ather: . Sigters:
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_ Murnber:
Bilateral: n |_3 Bilateral: [ u u
Breast cancer: v Breast cancer. [ [ [
Age: | 48 Age | 32 | 30 | 18
E‘ra;ir:nal Dwariar; [ g;a;r?:rnal Dariar; |_
Breast cancer: [ Breast cancer: |v
Ane: 7 Age: 70
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I_D Breast cancer | I_D Breast cancer: [
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Genetic Testing

tdale relatives

Half Sizters

Affected cousing

Patient
id:
ro.;

—
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Calculate Rizk

Campeting martality [

Rizk Optionz
HRT uze
i Length of
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Affected Mieces
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Risks =]
Perzonal Population ak
10-yr righ, 0.B% 0.2% Frint Presigw
Lifetime rizk. NE 13.4%
30.5%
24.4%
18.3% Perzonal Populatian
12.2% Mo BRCA 98.49% 99.68%
6.1%
0.0% BRCA1 0.55% 012%
25 35 45 55 65 ] 85
—— Personal risk BRLCAZ 0.96% 0.20%
— Population risk




BrCa+ OvCa fam pos. OvCa
BrCaER-PgR neg + OvCa
BrCa< 35 fam pos. OvCa

OvCafam pos. OvCa
BrCa+ OvCa fam pos. Br

Probabilita di mutazione

Br-Ov fam neg.

BrCaER-PgR neg < 50 aafam pos.
BrCaER-PgR neg < 40 aafam neg.
OvCafam pos. Br

BrCa< 35 fam pos. Br
M-BrCafam pos.

BrCaER-PgR neg < 50 aafam neg.

mhMUT

OwvCafam neg.
M-BrCafam neg.
BrCa< 35 aa fam neg.
2BrCa<50aa

3BrCa=>50aa

>40%

<10%



tumore della mammella
giovanile (<35 aa)
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tumore della mammella
triplo- negativo (< 50 aa)

T Ta

O 00

70 55 66
BrCa D 45
a5 ey

BriCa Sx 34
BriZa Do 41

~15-20%

tumore familiare della

mammella con caso giovanile

e bilaterale

&7 52
BrCa D 50
BrCa Sx 50
‘ 43 49 47
Bria Dx 36
20 i el 22 13
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3 o0 piu casi di tumore /®/ /@/

della mammella > 50 aa
& xS S
BrCa Dx 82

N

BrCa Dx 74 BrCa Dx 78 ‘

~7%
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tumore epiteliale tumore della mammella tumore familiare della
di alto grado dell’ovaio e dell’ovaio mammella e dell’ovaio

| g%%gﬁ ?Aaééééﬁﬁ

T

~7-10% ~30-40% ~80%
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Tabelle
probabilita

tumore epiteliale tumore della mammella tumore familiare della
di alto grado dell’ovaio e dell’ovaio mammella e dell’ovaio

| g%%gﬁ ?Aaééééﬁﬁ

T

~7-10% ~30-40% ~80%
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Tabelle

probabilita

tot mut BRCA %

Donne con BrCa < 35 aa 421 82 18%
fam neq. 157 12 8%
tot mut BRCA %
fam pos. BrCa 232 51 22%
fam pos. OvCa 32 19 £9% 820 1586 24%
Donne con BrCa + OvCa 139 69 50%
Enr‘llr?e !'.:rtun Er.(i.a » 35 a; . 1045 106 10% fam neg. 50 18 36%
amiliarita positiva per BrCa fam pos. BrCa 56 25 459
2Brca=50aa 144 12 8%
fam pos. OvCa 33 26 79%
3BrCa=50aa 60 4 %
o
BrCa < 501n fam. 790 69 9% Donne con OvCa 681 127 18%
BrCa<35infam. 148 30 20% famneg. 372 2 3%
fam pos. BrCa 207 45 22%

Donne con BrCa > 35 aa o
familiarita positiva per OvCa 178 85 36% fam pos. OvCa 102 49 48%




Preparare al risultato
j /— ‘Basso fischio

consulenza genetica



La consulenza pre-test (familiare)

Probabilita di trasmissione 50%
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La consulenza pre-test (familiare)
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Elr 2
QwiCa 43
52 43 20

Probabilita di trasmissione 50%



La consulenza pre-test (familiare)

Preparare al risultato
e alle sue conseguenze



La consulenza pre-test (familiare)

No] !
Informativa

Preparare al risultato
e alla sue conseguenze



