PAPaCT-GENS6MICA

ciber

Enfermedades raras

BN qué consiste IMPACT-GENMICA?

El programa IMPaCT-GENOMICA esta dirigido a pacientes que, tras agotar los recursos
disponibles por la via asistencial del Sistema Nacional de Salud (SNS), contintan sin
diagndstico genético. El proyecto permitira ampliar el estudio a la secuenciacidn de su
genoma completo.

éCOmo puede beneficiarme el proyecto?

Por un lado, el analisis del genoma aumenta la probabilidad de obtener el diagndstico
genético de su enfermedad. Si lo desea, todos los hallazgos relevantes le seran
comunicados por su médico y seran tratados en una consulta de asesoramiento
genético. Por otro lado, sus datos gendmicos, clinicos y demograficos seudonimizados
pasaran a formar parte de una base de datos para su uso secundario con fines de
investigacion cientifica enfocada a la innovacion en medicina de precision y a la
investigacion en prevencion, diagndstico y tratamiento de enfermedades de origen

genético.

Revisar criterios
de inclusion

Contactar®

Autorizacion
tratamiento datos
personales
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informacion
relacionada con
la patologia

Valoracion de la
solicitud

Resolucion

Procedincients solicitud de inclusion

* Estudio de secuenciacidn de exoma previo no concluyente.
* Disponibilidad de muestras de familiares.
* Médico de contacto interesado en incluir el caso.

* E|l caso no estara incluido en ningun otro programa de ER no diagnosticadas nacional o internacional.

* Se |e enviara una autorizacion para el tratamiento de sus datos personales, que tendra que remitir
cumplimentada y firmada para continuar con la tramitacion de su solicitud.

* En caso de no recibir esta autorizacién se borrardn los datos recogidos hasta la fecha.

* Datos personales y comunidad autonoma de residencia.

* Breve descripcion del caso (ei: enfermedad neuromuscular).

* Exoma clinico o completo — SI/NO (indicar cudl).

» Otros estudios genéticos (ej; cariotipo, panel de genes, etc.).

* Hospital y clinico de referencia interesado (importante ya que se contactara con él/ella).

O

» Sise cumplen los criterios iniciales la solicitud sera trasladada al coordinador de CCAA para su
valoracién.

* Desde el programa se le informara de si la solicitud ha sido admitida/desestimada y motivos.

AN

Si crees que cumples los criterios de inclusién puedes escribirnos a genomica_impact_raras@ciberisciii.es y
nos pondremos en contacto contigo y con tu equipo médico para informarles del proyecto y valorar tu caso.


Moderador
Notas de la presentación
Añadir contacto del impact.
Es el equipo medico el que debe incorporarte y podeis contactarnos. 
Tu médic@ puede proponerte participar en el programa IMPaCT Genómica si tu caso no se ha resuelto con las herramientas asistenciales actuales y cumple con los criterios de inclusión…
�
…pero sólo tú decides si quieres participar
�
Si quieres hacerlo serás debidamente informado de todo lo que implica y deberás aceptar:
�
Consentimiento informado asistencial para estudiar tus genes y ayudar determinar un diagnóstico.

Consentimiento informado de uso secundario de tus datos para proyectos de investigación futuros.
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