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Informacja dla Uczestnika Projektu.

Projekt Genomika dla Polski (G4PL) ma na celu stworzenie ogo6lnokrajowe;j
infrastruktury do badan genomicznych. Bedzie ona obejmowac sie¢ laboratoriéw
wykonujacych badania oraz Swiadczacych ustugi w zakresie sekwencjonowania DNA,
oprogramowanie do analizy danych genetycznych oraz centralng baze danych
genomicznych dla populacji polskiej. Baza ta zostanie wypetnione danymi, ktore
zostaty zgromadzone wcze$niej, a takze danymi z sekwencjonowania prébek, ktdre sa
zbierane w trakcie projektu G4PL. Do tej bazy danych trafi takze anonimowa
informacja nt. Twojego DNA.

Konsorcjum tworzy 12 jednostek z catego kraju, w tym instytuty Polskiej Akademii
Nauk (Instytut Chemii Bioorganicznej wraz z afiliowanym Poznanskim Centrum
Superkomputerowo-Sieciowym (PCSS), Instytut Genetyki Czlowieka, Instytut
Nenckiego), duze uniwersytety (Gdanski, Warszawski, Jagiellonski, L.odzki, Biatystocki,
Politechnika Poznanska), a takze Narodowe Instytuty Kardiologii i Onkologii oraz Sie¢
Badawcza Lukasiewicz (wroctawski PORT). Liderem projektu jest Instytut Chemii
Bioorganicznej PAN w Poznaniu. Inicjatywa jest finansowana przez Unie Europejska w
ramach programu Fundusze Europejskie dla Nowoczesnej Gospodarki (FENG).
Przyznanie dofinansowania oznacza, Ze projekt przeszedt rygorystyczng ocene i jest
uznany za kluczowy dla rozwoju innowacyjnosci polskiej gospodarki i ochrony
zdrowia.

Projekt G4PL ma charakter mieszany (gospodarczy i niegospodarczy), co oznacza, ze
w wyniku jego realizacji powstanie infrastruktura (aparatura laboratoryjna, bazy
danych, oprogramowanie do ich analizy) stuzaca zar6wno do badan naukowych, jak i
do $wiadczenia ustug komercyjnych podmiotom zewnetrznym.

Wiecej informacji na temat projektu znajdziesz tutaj: https://genomikadlapolski.pl/
Definicje

Genom to kompletna informacja genetyczna organizmu, zapisana w postaci DNA,
zlokalizowanego gtéwnie w jadrze komorkowym. U cztowieka genom jadrowy jest
diploidalny, co oznacza, ze kazda osoba posiada dwie kopie, jedng odziedziczona po
matce, druga po ojcu. Ten sposob dziedziczenia jest typowy dla gatunkéw
rozmnazajacych sie ptciowo.

Jadrowy DNA jest podzielony na odcinki zwane chromosomami. Zdrowy cztowiek
posiada 23 pary (razem 46) chromosomow, z czego pary nr 1-22 to tzw. autosomy.
Geny wystepujace na autosomach wystepuja wiec zawsze w dwoch kopiach. 23. para
to chromosomy ptci, ktore sa identyczne tylko u kobiet (X,X), a rézne u mezczyzn (X,Y).
Kobieta posiada dwa chromosomy X, z ktorych jeden jest odziedziczony po matce, a
drugi po ojcu. Determinujacy pte¢ meska chromosom Y znaczgco rézni sie od
chromosomu X i jest przekazywany z ojca na syna. Mezczyzna posiada wiec dwa rozne
chromosomy ptci: X zawsze odziedziczony po matce, a Y po ojcu.

W komoérkach cztowieka poza genomem jagdrowym wystepuje tez dodatkowy DNA,
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zwany mitochondrialnym (mtDNA), ktory jest przekazywany wytacznie przez matki
potomstwu obojga ptci.

Zarowno mtDNA jak i chromosom Y to tzw. markery jednorodzicielskie, dzieki
ktérym mozna przesledzi¢ pochodzenie danej osoby w linii matczynej (mtDNA) oraz
ojcowskiej (chr Y, tylko u mezczyzn). Osoby posiadajace wspdlnego przodka w linii
matczynej naleza do tej samej haplogrupy mtDNA, ktérg definiuje wystepowanie
okreslonych wariantow genetycznych w zmiennym regionie mtDNA. Podobnie zbiér
okreslonych wariantéw genetycznych wystepujacych na chromosomie Y okresla
przynaleznos$¢ do danej haplogrupy chr Y. W przypadku pozostatych chromosomow,
obecnych w genomie w dwoch kopiach, trudniej jest wykaza¢, od ktoérego rodzica
pochodzi dany chromosom.

( \_KLUCZOWE DEFINICJE GENETYCZNE

)4 + GENOM
:> E%J Twoja osobista ,instrukcja budowy”. To kompletny zapis informacji genetycznej zawarty w

DNA. U cztowieka wigkszos¢ tego zapisu znajduje sig w jadrze komarkowym.

* CHROMOSOMY
% x Genom jadrowy jest podzielony na 46 ,rozdziatdw” zwanych chromosomami. Tworzg one 23
pary: w kazdej parze jedna kopie otrzymujemy od matki, drugg od ojca.

88 Autosomy: To pierwsze 22 pary chromosomaow, wspdlne dla kobiet i mgzczyzn. X X

Chromosomy ptci: 23. para, ktdra okresla ptec. Kobiety majg dwa chr X (XX), a mezczyzni
jeden X i jeden Y (XY).

* MARKERY JEDNORODZICIELSKIE
To specyficzne fragmenty DNA, ktore nie mieszajg sie w kazdym pokoleniu, lecz s3
przekazywane w niemal niezmienione;j formie od jednego z rodzicow:
DNA Mitochondrialny (mtDNA) ChromosomY:

® Dodatkowy, niewielki fragment DNA znajdujacy sie i Chromosom warunkujacy ptec
@ poza jadrem komorkowym. Pozwala Sledzic linig Y { meska, przekazywany tylko z
[ ]

zensky (matczyng)- przekazywany przez matke ojca na syna. Pozwala $ledzic
wszystkim dzieciom. linig meska (ojcowskg).

9\‘ » HAPLOGRUPA
Twoja rodzina genetyczna”. To grupa ludzi posiadajacych wspdlnego przodka sprzed tysiecy lat.
Przynaleznos$c do haplogrupy okreslana jest wtasnie na podstawie markerow jednorodzicielskich.

N\
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Czemu stuza badania genomiczne?

Kazdy z nas posiada unikatowa informacje genetyczng, zapisang w postaci DNA.
Nazywamy ja genomem. W skiad genomu wchodzg wszystkie nasze geny, a takze
fragmenty, ktére nie koduja zadnych funkcjonalnych czasteczek. Niektére z tych
fragmentéw zawierajg informacje istotng np. dla identyfikacji danego cztowieka czy

Projekt Genomika dla Polski (G4PL, FENG.02.04-1P.04-0007/25-00) jest dofinansowany

przez Unie Europejska w ramach programu Fundusze Europejskie dla Nowoczesnej Gospodarki
i dziatania 2.4 Badawcza Infrastruktura Nowoczesnej Gospodarki.

Fundusze Europejskie Rzeczpospolita Dofinansowane przez
dla Nowoczesnej Gospodarki - Polska Unie Europejska




INFORMACJA DLA UCZESTNIKA PROJEKTU, v. 1 3

okreslenia stopnia pokrewienstwa. Badajac genom cztowieka analizujemy wiec tysiace
genow i regiondw znajdujacych sie pomiedzy nimi. Badania genomiczne na skale
catego kraju sag kluczowe, poniewaz dzieki nim bedzie mozliwa:

e medycyna ,szyta na miare”: Dzieki danym z G4PL lekarze w przysztosci beda
mogli dobrac¢ terapie onkologiczng czy kardiologiczng idealnie dopasowana do
zapisu genetycznego pacjenta, minimalizujac skutki uboczne (w roéznych
krajach moze wystepowac inna czesto$¢ wariantdw genetycznych zwigzanych z
odpowiedzia na terapie czy metabolizm lekow).

e szybsza diagnoza: Wiedza plynaca z projektu, zakupiona aparatura i
wypracowane protokoty analizy danych pozwolg wykrywac juz na etapie badan
przesiewowych predyspozycje do choréb cywilizacyjnych (jak nowotwory czy
choroby serca) oraz rzadkich wad genetycznych, ktére czesto przez lata
pozostaja nieodkryte.

e zdrowsza przyszto$¢: Wyniki badan postuza do opracowania nowych metod
profilaktyki, ktére pozwolg nam dtuzej cieszy¢ sie zdrowiem.

e wykorzystanie sztucznej inteligencji i komputeréw kwantowych do analizy
duzych zbioréw danych, jakimi sg dane genomiczne: W analizie Twojego DNA
pomoga najnowoczesniejsze technologie - w tym polskie superkomputery i
rozwijajace sie systemy sztucznej inteligencji. To pozwoli na opracowanie
narzedzi utatwiajacych lekarzom wydobywanie najistotniejszych pod
wzgledem medycznym informacji z zapisu DNA pacjenta.

Biorac udziat w G4PL, stajesz sie czeScig globalnej rewolucji genomicznej. Czes¢
wynikéw z tego projektu (grupa reprezentatywna dla populacji polskiej) zasili bazy
danych tworzone w ramach duzego projektu europejskiego Genome of Europe (GoE).
Jego celem jest zebranie co najmniej 100 tysiecy genoméw mieszkancow Europy.
Dzieki temu Polska nie bedzie ,biatg plamg” na genomicznej mapie $wiata, a nasi
naukowcy i lekarze beda mieli dostep do duzych zbioréw danych genetycznych nt.
populacji, ktora lecza.

Wszystkie dane cyfrowe zdeponowane zostang w bezpiecznych systemach
Poznanskiego Centrum Superkomputerowo-Sieciowego (PCSS). Systemy te s3
chronione przed dostepem oséb nieuprawnionych, a Twoja informacja genetyczna jest
tam przechowywana wytacznie pod zakodowanym numerem, co gwarantuje peina
anonimowos¢ w procesie naukowym.

Co stanie sie z Twoja probka?

Uczestnik dobrowolnie oddaje materiat do projektu G4PL. Materiatem wyjSciowym do
badan beda probki krwi pobrane przez osoby do tego uprawnione lub prébki Sliny
samodzielnie pobrane i dostarczone przez uczestnikdw badania w pojemnikach
uzyskanych od o0s6b prowadzacych badania. W drugim przypadku uczestnik badania
otrzyma kompletny zestaw do pobrania i zabezpieczenia prébki $liny na czas
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transportu, wraz ze szczegotowa instrukcja obstugi oraz wysytki. Uczestnik nie
nabywa praw majatkowych do ewentualnych wynikéw badan, odkry¢ lub produktéw
komercyjnych, ktére moga powsta¢ w przysztosci na bazie analizy zgromadzonego
materiatu.

Udziat w badaniu nie wigze sie z jakimkolwiek ryzkiem poniesienia szkody przez
uczestnika badania. Sporadycznie moga wystapi¢: przedtuzone krwawienie, bél lub
zasinienie w miejscu wktucia, omdlenia, nudnoS$ci. Na kazdym etapie badania uczestnik
moze podjac¢ decyzje o wycofaniu swojej zgody i zazadac zniszczenia pochodzacego od
niego materiatu biologicznego oraz danych uzyskanych z jego analizy.

(( \ PRZEBIEG PROCEDURY BADANIA GENETYCZNEGO /
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ADAPTERY
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Twoje bezpieczenstwo i prywatnos¢ sg dla nas priorytetem. Caty proces jest Scisle
kontrolowany:

Zgoda i Ankieta: Na poczatku wypetniasz ankiete i podpisujesz swiadomg zgode na
udziat w projekcie oraz ubezpieczenie OC.

Pseudonimizacja: To najwazniejszy krok dla Twojej prywatnos$ci. Twoja krew lub
$lina natychmiast otrzymuje unikatowy identyfikator (kod literowo-cyfrowy). Od tego
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momentu w systemach komputerowych nie widnieje Twoje imie i nazwisko, a jedynie
ten identyfikator. Naukowcy analizujacy dane nie wiedzg, do kogo nalezy probka.
Izolacja DNA: Z pobranego materiatu wyodrebniamy DNA. Sprawdzamy jego jakos¢,
aby mie¢ pewnos¢, ze wyniki badania bedg wiarygodne.

Przygotowanie do odczytu: Do Twojego DNA dotgczamy mikroskopijne ,taczniki”
(adaptery). Dzieki nim nowoczesne maszyny - sekwenatory - beda mogty , przeczytac”
Twoj kod genetyczny.

Sekwencjonowanie (odczytywanie): Maszyna litera po literze odczytuje informacje
zapisang w Twoim DNA i zapisuje jg w postaci bezpiecznych plikow cyfrowych.
Analiza i Wyniki: Komputery przeszukuja zapis Twojego DNA pod katem
najwazniejszych informacji. Dowiadujemy sie m. in. o:

e pochodzeniu genetycznym - badajac tzw. markery jednorodzicielskie, czyli
haplogrupy mitochondrialnego DNA od matki (u kobiet i mezczyzn) i
haplogrupy chromosomu Y od ojca (tylko u mezczyzn).

e zmianach w genach (wariantach), ktére moga mie¢ wptyw na zdrowie, zgodnie
z miedzynarodowymi wytycznymi medycznymi (lista ACMG).

Wazne: To, jakie informacje do Ciebie wroca, zalezy od opcji, ktéra zaznaczysz w
formularzu zgody. Mozesz sam zdecydowa¢, czy chcesz pozna¢ wyniki dotyczace
potencjalnych zagrozen dla zdrowia, czy tylko marekry jednorodzicielskie, z ktérych
dowiesz sie wiecej na temat pochodzenia swoich dawnych przodkéw. Mozesz takze
zaznaczyC opcje, w ktorej rezygnujesz z otrzymania jakichkolwiek informacji nt.
swojego DNA. W kazdym momencie mozesz zmieni¢ lub wycofa¢ swoja zgode,
kontaktujac sie z nami mailowo: g4pl@ibch.poznan.pl.

Przechowywanie materiatu biologicznego i danych osobowych i genomowych:
Materiat biologiczny bedzie przechowywany w dedykowanych biobankach w $cisle
okreslonych warunkach gwarantujacych jego trwato$¢. Dane osobowe i dane
genomowe w postaci danych pseudonimizowanych beda przechowywane w
systemach PCSS zgodnie ze standardami bezpieczenstwa informacji. Materiat
biologiczny i dane uzyskane w ramach projektu beda przechowywane co najmniej do
konca 2050 r.

Analiza materiatu genetycznego zaplanowana w ramach projektu ma charakter
badawczego eksperymentu medycznego. Zgodnie z prawem, aby wziqg¢ w nim udziat,
wymagana jest Twoja dobrowolna i swiadoma zgoda oraz objecie Cie ochrong
ubezpieczeniowq, o czym szczegotowo informujq zatqczone deklaracje.
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