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1. पररचय: आपको शोध अध्ययन में भाग लेने के चलए आमंचित चकया जा रहा है क्ोचंक आपका डॉक्टर ENPP1 

और ABCC6 जीनो ंमें पररवतमनो ंका परीक्षण करना िाहता है, चजसे उत्पररवतमन या चभन्नरूप भी कहा जाता है। 

ENPP1 जीन में होने वाले पररवतमन एक्टोनू्यक्लियोटाइड पायरोफॉसे्फटेस/फॉस्फोडाइसे्टरेस 1 (ENPP1) की कमी 

का कारण बन सकते हैं, यह एक ऐसी क्लथथचत चजसे जनरलाइज़्ड आटमररयल कैक्लिच़िकेशन ऑफ इन्फैं सी टाइप 1 

या बाल्यावथथा में GACI, और/या बाल्यावथथा उपरांत ऑटोसोमल रीसेचसव हाइपोफॉसै्फटेचमक ररकेट्स टाइप 2 

(ARHR2) कहते हैं। ABCC6 जीन में होने वाले पररवतमन ATP बाइंचडंग कैसेट सबफैचमली C मैंबर 6 (ABCC6) कमी 

का कारण बन सकते हैं, यह एक ऐसी क्लथथचत है चजसे चशशुओ ंमें GACI प्रकार 2 कहते हैं। आप यह तय कर सकते 

हैं चक आप आनुवांचशक परीक्षण करना िाहते हैं या नही;ं दूसरे शब्ो ंमें, यह पूरी तरह से सै्वक्लिक है।  

 

इस आनुवांचशक परीक्षण में ENPP1 और ABCC6 जीन में आपकी आनुवांचशक जानकारी को उन पररवतमनो ंके 

चलए देखा जाएगा जो आपके, आपके बचे्च या आपके भू्रण की क्लथथचत को समझा सकते हैं। यह परीक्षण यह पता 

लगाने के चलए भी देख सकता है चक क्ा आप इन जीनो ंमें से चकसी एक में बदलाव के वाहक हैं। वाहको ंकी 

आमतौर पर कोई क्लथथचत नही ंहोती।  

 

हम सब बहुत सी कोचशकाओ ंसे बने हैं। लगभग इन सभी कोचशकाओ ंमें चडऑक्लिरायबोनु्यक्लिक एचसड या 

डीएनए नामक आनुवांचशक जानकारी शाचमल होती है, जो वह जानकारी होती है जो हमारे शरीर को काम करने 

का तरीका चसखाती है। हम सब की आनुवांचशक जानकारी में पररवतमन या चवचवधताएं होती हैं और कई बार इन 

पररवतमनो ंके कारण हमारा शरीर सही तरीके से काम नही ंकर पाते हैं। वतममान में, बीमारी पैदा करने वाले 

आनुवांचशक पररवतमनो ंमें से कुछ ज्ञात हैं, लेचकन बीमारी पैदा करने वाले सभी आनुवांचशक पररवतमनो ंके बारे में 

सब कुछ ज्ञात नही ंहै। 

 

इस पूरे दस्तावेज़ में, आप, आपका बच्चा या आपका भू्रण जैसे शब्ो ंका अथम आप पररक्लथथचत के अनुसार समझ 

सकते हैं।  

 

2. आनुवांलशक जााँच का उदे्दश्य: यह आनुवांचशक जााँि उन प्रयोगशाला पद्धचतयो ंका उपयोग करके आपकी 

आनुवांचशक जानकारी या डीएनए को देखने के चलए की जा रही है चजनका उदे्दश्य यह चनधामररत करना है चक क्ा 

आपकी, आपके भू्रण, या आपके पररवार के सदस्य को होने वाली आनुवांचशक क्लथथचत (बीमारी या चसन्ड्र ोम) आपके 

डीएनए में होने वाले पररवतमनो ंके कारण है। इस जााँि के चलए, आपके स्वास्थ्य-देखभाल प्रदाता (HCP) ने GACI या 

ARHR2 के चलए अनुशंचसत परीक्षण के बारे में बताया है जो ENPP1 और/या ABCC6 वंशाणु(ओ)ं की आनुवांचशक 

जााँि है।  
 

GACI का वणमन बडी संख्या में कैक्लिचफकेशंस (कैक्लशशयम के जमाव) होने और, हृदय सचहत, शरीर की धमचनयो ं

में होने वाले संकुिन से चकया जाता है। GACI वाले भू्रण और चशशुओ ंमें उच्च रक्तिाप और हृद्पात (हाटम ़ेिल्योर) 

सामान्य हैं। शरीर के अन्य चहस्ो ंजैसे जोडो ंऔर गुदों में कैक्लशशयम का जमाव (कैक्लिचफकेशंस) भी हो सकता है। 

GACI जन्म से पहले या जन्म के बाद पहले छह महीनो ंमें अिर जानलेवा होता है। मृतु्य का कारण आम तौर पर 
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चदल का दौरा या स्टर ोक होता है। GACI रोचगयो ंमें जीवन के पहले छह महीने का समय बहुत नाजु़क माना जाता है; 

GACI से पीचडत लगभग आधे चशशु इस समय के बाद बि नही ंपाते हैं। हालांचक, जो रोगी 6 महीने से अचधक उम्र 

के जीचवत रह पाते हैं, उन रोचगयो ंमें मृतु्य की दर काफी कम हो जाती है।  

जो लोग GACI के नाजु़क समय में जीचवत रह पाते हैं और चजनके ENPP1 जीन में बदलाव होते हैं, उनमें ARHR2 

का चवकचसत होना शुरू हो सकता है। इस अवथथा में, हचियां अपेचक्षत तरीके से नही ंबढ़ती हैं, और लोगो ंकी 

टााँगें मुडी हुईं या टेढ़ी हो सकती हैं और इनकी हचियो ंके चवकास में अन्य समस्याएं हो सकती हैं चजसमें छोटा 

कद होना शाचमल है। हचियो ंऔर जोडो ंमें ददम  भी हो सकता है। हालांचक, ARHR2 से पीचडत हरेक व्यक्लक्त को 

बाल्यावथथा में GACI के लक्षण नही ंहोते जैसा चक ऊपर वचणमत है। 
 

जो व्यक्लक्त GACI के नाजु़क समय में जीचवत बि पाते हैं और चजनके ABCC6 जीन में पररवतमन होते हैं, वे 

सू्यडोिैनथोमा इलाक्लस्टकम (PXE) चवकचसत कर सकते हैं। PXE का वणमन लिकदार रेशो ंमें कैक्लशशयम और 

ऐसे अन्य खचनज-पदाथों के बनने से चकया जाता है, जो संयोजी ऊतक (ऊतक जो अन्य ऊतको ंको बांधता है) 

का चहस्ा हैं। चफर भी, PXE के रोगी इस आनुवांचशक जााँि का केन्द्र नही ंहोते हैं।  

 

GACI और ARHR2 बहुत कम होने वाली आनुवांचशक बीमाररयााँ हैं इसचलए इन बीमाररयो ंसे पीचडत लोगो ंकी 

सटीक संख्या अज्ञात है। हालांचक, यह अनुमान लगाया गया है चक सामान्य जन-आबादी में GACI होने की 

संभावना 400,000 लोगो ंमें लगभग 1 व्यक्लक्त को होने की है। इसका मतलब है चक प्रते्यक 400,000 लोगो ंके 

पीछे 1 को GACI होगी। सामान्य जन-आबादी में ARHR2 होने की दर अज्ञात है। शोधकताम इन क्लथथचतयो ंसे 

पीचडत लोगो ंकी संख्या और ये चकतनी बार घचटत होती हैं, को जानने की कोचशश कर रहे हैं।  
 

इस शोध के प्रायोजक Inozyme फामाम (Inozyme Pharma) हैं। Inozyme एक जैव-प्रौद्योचगकी कंपनी है जो 

एक्टोनू्यक्लियोटाइड पायरोफॉसे्फटेस/फॉस्फोडाइसे्टरेस 1 (ENPP1) में कमी और ATP बाइंचडंग कैसेट 

सबफैचमली C मैंबर 6 (ABCC6) में कमी के संभाचवत उपिार का चवकास कर रही है। इसने आनुवांचशक जााँि 

करने के चलए एक आनुवांचशक प्रयोगशाला PreventionGenetics, LLC को चनयुक्त चकया है। 

PreventionGenetics रोचगयो ंके साथ जााँि प्रचिया या जााँि पररणामो ंकी ििाम नही ंकरती। 

PreventionGenetics इन पररणामो ंकी ििाम ऑडमर दे रहे स्वास्थ्य-देखभाल प्रदाता के साथ कर सकती है। 
 

इस शोध का उदे्दश्य उन स्वास्थ्य-देखभाल प्रदाताओ ंका पता लगाना है चजनके रोचगयो ंको ENPP1 या ABCC6 

की कमी है और उन स्वास्थ्य-देखभाल प्रदाताओ ंको वह जानकारी प्रदान करना है जो उनके रोचगयो ंकी मदद 

कर सके। 
 

3. शोध प्रलियाएाँ : यचद आप भाग लेने के चलए सहमत हैं, तो Inozyme, जााँि करने वाली प्रयोगशाला से आनुवांचशक 

जााँि के पररणाम प्राप्त करेगा। प्रयोगशाला सुचनचित करेगी चक Inozyme ऐसे कोई जानकारी प्राप्त नही ंकरेगा 

चजसमें आपकी पहिान कर सके जैसे आपका नाम, संपकम  जानकारी, या जन्म चतचथ। जब पहिान करने वाले डेटा 

को जानकारी से हटाकर एक अनोखे कोड में बदल चदया जाता है, तो इस जानकारी को संयुक्त राज्य अमेररका में 

“गुप्त-पहिान वाला (De-identified) डेटा” कहा जाता है। यूरोपीय संघ में, इस जानकारी को “छद्म नाचमत डेटा” 

के रूप में जाना जाता है क्ोचंक इसमें अभी भी आपके पररणामो ंको आपसे जोडे जाने की संभावना होती है। 

यूरोपीय संघ में, छद्म नाचमत डेटा को कानूनी रूप से चकसी अन्य व्यक्लक्तगत डेटा की तरह ही सुरचक्षत चकया जाता 
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है। इसके अलावा, शोध के संदभम में, आपके स्वास्थ्य-देखभाल प्रदाता की जानकारी Inozyme के साथ साझा की 

जाएगी।  

यचद आपकी जााँि पॉचज़चटव आती है, तो Inozyme आपके चलए उपलब्ध प्राकृचतक इचतहास अध्ययनो,ं 

रचजक्लस्टर यो,ं और नैदाचनक परीक्षणो ंके बारे में आपके डॉक्टर को सूचित करेगा। उसके बाद आपका डॉक्टर 

चनणमय करेगा चक आपको जानकारी प्रदान करनी है या नही।ं इसके अलावा, यचद आप भाग लेते हैं, तो Inozyme 

जााँि संिाचलत करने, नमूना भेजने और आनुवांचशक चवशे्लषण की लागत को कवर करेगा। Inozyme इस जााँि 

के बारे में बात करने के चलए आपके स्वास्थ्य-देखभाल प्रदाता या चकसी अन्य स्वास्थ्य पेशेवर से चमलने की 

लागत का भुगतान नही ंकरेगा। इसके अलावा, Inozyme जााँि नमूने को प्राप्त करने के चलए प्रयोग की गई 

चकसी भी कायमचवचधयो ंके चलए भुगतान नही ंकरेगा। यचद आपके इस जााँि से जुडी चकसी भी िीज़ की लागत के 

बारे में कोई प्रश्न हैं तो आपको अपने डॉक्टर से पूछना िाचहए। 

आपकी भागीदारी तब तक िलेगी जब तक Inozyme आपके डॉक्टर को संभाचवत शोध अध्ययनो ंके बारे में 

जानकारी प्रदान करता रहेगा। 

4.  इस शोध के जोक्लखमो ंमें गोपनीयता के उलं्लघन शाचमल हैं। 
 

5. इस अध्ययन के लाभ ये हैं चक आप उन शोध अध्ययनो ंके बारे में जान सकते हैं चजनमें आप रूचि रखते हैं। 
 

6. जााँच पररणामो ंतक पहाँच: चनम्नचलक्लखत व्यक्लक्तयो ंया एजेंचसयो ंकी आपके आनुवांचशक जााँि पररणाम तक पहुाँि 

हाचसल होती है:  
 

i. आपकी या आपके कानूनी अचभभावक की; 

ii. आपके या आपके कानूनी अचभभावक द्वारा चवशेष रूप से अचधकृत चकसी व्यक्लक्त की;  

iii. आपके स्वास्थ्य-देखभाल प्रदाता की जो जााँि का आदेश देता है या स्वास्थ्य-देखभाल प्रदाता के अचधकृत एजेंट 

या कममिारी की, यचद वे पररणाम प्राप्त करने के चलए अचधकृत हैं, आपको देखभाल, उपिार या परामशम 

प्रदान करते हैं, और उन्हें आपकी देखभाल, उपिार या परामशम के संदभम में जानकारी को जानने की 

आवश्यकता है;  

iv. गुणवत्ता आश्वासन के प्रयोजनो ंके चलए अस्पताल या स्वास्थ्य-देखभाल प्रदाता;  

v. संघीय, राज्य या देश की स्वास्थ्य एजेंचसयां, क्ोचंक उन्हें अचधकृत चकया जा सकता है; तथा  

vi. जााँि करने वाली प्रयोगशाला, PreventionGenetics, LLC। 
vii. Inozyme को प्रयोगशाला द्वारा आपके पररणामो ंके साथ एक माचसक ईमेल भेजी जाएगी।  

  

7. गोपनीयता: आपके पररणामो ंको गोपनीय रखने के चलए सभी उचित प्रयास चकए जाएंगे। PreventionGenetics 

और Inozyme ने संयुक्त राज्य अमेररका में संघ के स्वास्थ्य सूिना सुवाह्यता और जवाबदेही अचधचनयम (Health 

Information Portability and Accountability Act, HIPAA) और यूरोपीय संघ (EU) में सामान्य डेटा सुरक्षा 

चवचनयमन (General Data Protection Regulation, GDPR) का पालन करने के चलए उपाय चकए हैं।  
 

8. अपनी सहमलत वापस िेना: इस शोध में आपकी भागीदारी सै्वक्लिक है। Inozyme द्वारा आपके आनुवांचशक 

पररणाम प्राप्त चकए जाने हेतु आपको अपनी सहमचत वापस लेने का अचधकार है। अगर आप अपनी सहमचत 
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वापस लेना िाहते हैं, तो अपने स्वास्थ्य-देखभाल प्रदाता को सूचित करें । हालांचक, आनुवांचशक पररणामो ंको 

Inozyme के साथ साझा करने के बाद, पररणामो ंऔर आपके नाम के साथ कोई चलंक नही ंहोता, और आपकी 

सहमचत वापस लेने के आपके अनुरोध का सम्मान नही ंचकया जा सकता है। यचद आप भाग लेना नही ंिाहते हैं या 

अपनी सहमचत वापस लेना िाहते हैं तो कोई जुमामना नही ंहोगा या आप अपने लाभो ंको नही ंगवाएंगे। चवशेष रूप 

से, इस प्रोग्राम में भाग लेने या चनकासी का आपका चनणमय आनुवांचशक परीक्षण करने की आपकी क्षमता को 

प्रभाचवत नही ंकरेगा। हालांचक, अगर आप इस सहमचत फॉमम पर हस्ताक्षर न करने का चनणमय लेते हैं तो आपकी 

आनुवांचशक जााँि चनशुल्क नही ंकी जाएगी। भाग न लेने या चनकासी से सामान्य रूप से आनुवांचशक जााँि करवाने 

की आपकी क्षमता प्रभाचवत नही ंहोगी, हालांचक यह इस पूरे प्रोग्राम में चनशुल्क नही ंहोगा।  
 

9. प्रश्न: यचद आपके कोई प्रश्न, चिंताएं या चशकायतें हैं, या आपको लगता है चक इस शोध से आपको िोट लगी है या 

आप बीमार हो गए हैं, तो उस स्वास्थ्य-देखभाल प्रदाता से बात करें  चजसने आनुवांचशक जााँि का आदेश चदया है। 

इस शोध की चनगरानी एक संथथागत समीक्षा बोडम ("IRB") द्वारा की जा रही है। IRB उन लोगो ंका एक समूह है जो 

शोध अध्ययन की चनष्पक्ष समीक्षा करते हैं। आप उनसे (800) 232-9570 पर बात कर सकते हैं, या 

info@neirb.com पर संपकम  कर सकते हैं यचद: 
 

• आपके ऐसे प्रश्न, चिंताएाँ  या चशकायतें हैं चजनका उत्तर शोध दल द्वारा नही ंचदया जा रहा है। 

• आपको शोध टीम से जवाब नही ंचमल रहे हैं। 

• आप शोध टीम तक नही ंपहंुि सकते हैं। 

• आप शोध के बारे में चकसी और से बात करना िाहते हैं। 

• आपके पास शोध प्रयोगधीन व्यक्लक्त के रूप में अपने अचधकारो ंके बारे में प्रश्न हैं। 
 

10. सहमलत: मैं इसमें ऊपर वचणमत परीक्षण में भाग लेने के चलए सहमचत देता/ती हं। इस सहमचत पर हस्ताक्षर करके, 

मैं स्वीकार करता/ती हं चक: 

• मैंने इस शोध के चपछले चलक्लखत स्पष्टीकरण को प्राप्त कर, पढ़ और समझ चलया है और इसे मेरे स्वास्थ्य-

देखभाल प्रदाता द्वारा जबानी तौर पर समझाया गया है। 

• मैं समझता/ती हं चक मैं चकसी भी समय कोई कारण बताए चबना चिचकत्सा देखभाल पर चकसी भी प्रभाव के 

चबना अपनी सहमचत रद्द कर सकता/ती हं। अगर मैं अपनी सहमचत वापस लेने का फैसला करता/ती हं, तो मैं 

समझता/ती हं चक मुझे उस स्वास्थ्य-देखभाल प्रदाता को बताने की जरूरत है चजसने जााँि का आदेश चदया 

था।  

• मैं समझता/ती हं चक प्रयोगशाला Inozyme को केवल मेरे पररणाम (मेरा नाम या अन्य जानकारी नही ंजो मुझे 

पहिान सकती है), और मेरे स्वास्थ्य-देखभाल प्रदाता का नाम और संपकम  जानकारी प्रदान करेगी ताचक वे 

आदेश देने वाले स्वास्थ्य-देखभाल प्रदाता को उस जानकारी के साथ संपकम  कर सकें  जो मेरे चलए रूचि की हो 

सकती है चजसमें प्राकृचतक इचतहास अध्ययन, रचजक्लस्टयााँ, और नैदाचनक परीक्षण शाचमल हैं, लेचकन यही ंतक 

सीचमत नही ंहै। हालांचक, मैं समझता/ती हं चक मेरे स्वास्थ्य-देखभाल प्रदाता को मुझे जानकारी प्रदान करने 

की कोई बाध्यता नही ंहै और मुझे चकसी भी चवकल्प में भाग लेने की कोई बाध्यता नही ंहै। 
 

केवि यूरोपीय संघ (EU) में व्यक्तियो ंके लिए  
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1) इस शोध के प्रायोजक, Inozyme फामाम इंक. (Inozyme Pharma Inc.), 700 Technology Square, 

Cambridge, MA 02139, United States, मेरे व्यक्लक्तगत डेटा का "चनयंिक" उस सीमा तक है जहााँ तक इन्हें 

शोध के प्रयोजनो ंके चलए एकचित और उपयोग चकया जाता है। मेरे व्यक्लक्तगत डेटा के चनयंिक के रूप में, 

प्रायोजक मेरे डेटा के साथ क्ा होता है इसके चलए कानूनी रूप से चजमे्मदार होगा।  
 

2) मेरे व्यक्लक्तगत डेटा को गोपनीय रखने के चलए, और इससे बिने के चलए उपाय चकए जाएंगे चक मेरे डेटा 

वास्तव में प्रायोजक को ही प्रकट चकया गया है। इसके चलए, मेरा व्यक्लक्तगत डेटा कूटकृत चकया जाएगा या 

"छद्म नाचमत" चकया जाएगा और मेरे बारे में कोई पहिान-योग्य जानकारी प्रायोजक को प्रकट नही ंकी 

जाएगी।  
 

3) मेरा छद्म नाचमत डेटा:  
 

- केवल इस सहमचत फॉमम में वचणमत शोध के संिालन प्रयोजनो ंके चलए ही उपयोग चकया जाएगा। इसके 

लिए, प्रायोजक मेरे डेटा के उपयोग के लिए मेरी स्पष्ट सहमलत पर लनर्मर करता है; 
 

- इस सहमचत फॉमम की धारा 6 में वचणमत डेटा प्राप्तकतामओ ंके साथ साझा चकया जाएगा। इनमें से कुछ डेटा 

प्राप्तकताम मेरे चनवास देश से बाहर देशो ंमें थथाचपत हैं जैसे चक संयुक्त राज्य अमेररका, जहां लागू कानून मेरे 

चनवास देश के कानूनो ंकी तुलना में गोपनीयता और डेटा संरक्षण का एक अलग स्तर प्रदान कर सकते हैं। 

मैं इन डेटा हस्ांतरणो ंकी सहमलत देता/ती हं; तथा 
 

- आनुवांचशक जााँि प्रोग्राम को बंद करने के या ENPP1 या ABCC6 की कचमयो ंको लचक्षत करने वाले सभी 

चवकासात्मक प्रोग्रामो ंको बंद करने के चलए बाद अचधकतम 2 वषों के चलए संभाल कर रखा जाएगा, जो भी 

बाद में होता है, ताचक भचवष्य में मेरे डेटा को मेरे साथ चलंक करना संभव हो सके। 
 

4) मैं कुछ डेटा सुरक्षा अचधकारो ंका उपयोग कर सकता/ती हाँ। चवशेष रूप से, मेरे पास: 
 

- मेरे डेटा के संग्रह, उपयोग और प्रकटीकरण के चलए मेरी सहमचत वापस लेने का अचधकार है। इस मामले में, 

शोध के प्रयोजनो ंके चलए मेरे बारे में कोई नया डेटा एकि नही ंचकया जाएगा। हालांचक, अनुसंधान की 

अखंडता सुचनचित करने के चलए पहले से एकि चकए गए डेटा का उपयोग जारी रहेगा;  
 

- कानून में प्रदान की गई सीमाओ ंके अधीन, मेरे व्यक्लक्तगत डेटा तक पहंुिने, सुधारने और हटाने का अचधकार 

है। यचद मैं अपनी सहमचत वापस लेना िाहता/ती हं या अपने अचधकारो ंका प्रयोग करना िाहता हं, तो मैं 

अपने चिचकत्सक/स्वास्थ्य-देखभाल प्रदाता से संपकम  कर सकता/ती हं, जो आवश्यक होने पर प्रायोजक को 

मेरा अनुरोध आगे भेज सके; तथा  
 

- अगर मुझे अपने व्यक्लक्तगत डेटा के संग्रह और उपयोग को लेकर कोई चिंताएं है, तो मेरे चनवास के देश में 

गोपनीयता और डेटा सुरक्षा के चलए चज़मे्मदार प्राचधकारी के साथ चशकायत दजम कराने का अचधकार है।  ईयू 

सदस्य राज्य स्तर पर इन अचधकाररयो ंकी एक सूिी यहां उपलब्ध है: http://ec.europa.eu/justice/data-
protection/article-29/structure/data-protection-authorities/index_en.htm 

 
 

http://ec.europa.eu/justice/data-protection/article-29/structure/data-protection-authorities/index_en.htm
http://ec.europa.eu/justice/data-protection/article-29/structure/data-protection-authorities/index_en.htm
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  इस बॉक्स पर लनशान िगा कर, मैं ऊपर दी गई जानकारी को समझता/ती हं और संयुि 

राज्य में अपने डेटा के हस्ांतरण सलहत, इस सहमलत फॉमम में वलणमत अनुसार अपने डेटा के 

संग्रह और इसे साझा करने के लिए अपनी सहमलत देता/ती हं। 
 

 

 

11. हस्ाक्षर 

रोगी/माता-लपता/कानूनी अलर्र्ावक 
 

रोगी या माता-चपता या कानूनी अचभभावक के हस्ताक्षर  तारीख 

 
रोगी या माता-चपता या कानूनी अचभभावक का नाम स्पष्ट अक्षरो ंमें 

 

यचद कानूनी अचभभावक है, तो रोगी से संबंध को दशामएं: _____________________  
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लचलकत्सक/स्वास्थ्य-देखर्ाि प्रदाता के हस्ाक्षर 

 

इस फॉमम पर हस्ताक्षर करके, मैं ______________________________ (आदेश देने वाले स्वास्थ्य-देखभाल 

प्रदाता का नाम) स्वीकार करता/ती हं चक: 
 

1. मैंने, पररदृश्य के चलए उपयुक्त होने के अनुसार, व्यक्लक्तगत, कैररयर स्क्रीचनंग या प्रसवपूवम परीक्षण के 

चलए आनुवांचशक परीक्षण के उदे्दश्य को समझाया है। मैंने आनुवांचशक परीक्षणो ंके जोक्लखमो,ं लाभो ंऔर 

सीमाओ ंऔर रोगी या माता-चपता या कानूनी अचभभावक को पररणामो ंके प्रभावो ंको भी समझाया है। 

मैंने उन्हें प्रश्न पूछने का अवसर चदया है और उनके सभी सवालो ंका जवाब चदया है। मैंने इस दस्तावेज़ की 

एक प्रचत उन्हें प्रदान की है। 
 

2. PreventionGenetics और Inozyme दोनो ंके द्वारा मेरे संपकम  चववरणो ं(मेरा नाम और लोकेशन डेटा 

समेत) को एकचित चकए जाने और उपयोग करने के चलए सहमचत, ताचक Inozyme मुझे Inozyme के 

कायमिमो ंके बारे में जानकारी प्रदान कर सके, चजसमें प्राकृचतक इचतहास अध्ययन, रचजक्लस्टर यााँ और 

GACI और ARHR2 से संबंचधत नैदाचनक परीक्षण शाचमल हैं, लेचकन यही ंतक सीचमत नही ंहै, चजन्हें मैं 

अपने रोगी के साथ साझा करने का ियन कर सकता/ती हाँ। मैं Inozyme को रोगी की कोई भी पहिान-

योग्य जानकारी प्रदान नही ंकरंूगा/गी और मैं चकसी भी तरह से Inozyme द्वारा रोगी को प्रदान की गई 

चकसी भी जानकारी को प्रदान करने के चलए बाध्यकारी नही ंहाँ।  
 

अगर मैं ईयू में एक लचलकत्सक/स्वास्थ्य-देखर्ाि प्रदाता हं: मैं समझता/ती हं चक 

PreventionGenetics और Inozyme संयुक्त राज्य अमेररका में थथाचपत हैं, जहां लागू कानून मेरे चनवास 

देश कानूनो ंकी तुलना में गोपनीयता और डेटा सुरक्षा का एक अलग स्तर प्रदान कर सकते हैं। मैं इन 

डेटा हस्ांतरणो ंके लिए सहमलत देता/ती हं। मैं PreventionGenetics और Inozyme से संपकम  करके 

अपनी सहमचत वापस ले सकता/ती हं।  
 

3. अनुरोचधत परीक्षण की उपयुक्तता की चज़मे्मदारी लेता/ती हाँ। मैं सत्याचपत करता/ती हं चक पािता 

मानदंडो ंको नीिे उचित पररदृश्य के चलए पूरा चकया गया है: 
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कृपया प्रयोगशाला में नमूने के साथ इस सूचित सहमचत फॉमम के सभी पृष्ठ भी भेजें। 

a. चकसी व्यक्लक्त से प्राप्त कोई नमूना जो चनम्नानुसार GACI या ARHR2 के चलए सभी उपयुक्त पािता 

मानदंडो ंको पूरा करता है:  
 

चजन व्यक्लक्तयो ंको GACI होने का शक हो उनके चलए: चजन व्यक्लक्तयो ंको ARHR2 होने का शक हो उनके 

चलए: 
 

 यचद प्लाज्मा या मूि PPi पररणाम उपलब्ध है, तो 

पररणाम सामान्य के 50% से कम है। 

 जीवन के पहले 6 महीनो ंके भीतर व्यक्लक्त को गंभीर 

या जीवन-घातक लक्षण हैं (जैसा चक नीिे दी गई 

सूिी की अंचतम पंक्लक्त में सूिीबद्ध है), और यचद 

वतममान में 6 महीने से अचधक उम्र के हैं, और अपने 

जीवन के पहले 6 महीनो ंके अंदर उनके गंभीर या 

जीवन-घातक लक्षण िरम सीमा पर रहे हैं। 

 व्यक्लक्त के जीवन के पहले 6 महीनो ंकी धमचनयो ंमें 

कैक्लशशयम का जमाव हुआ है चजसके चलए चिन-टु-

चिन टर ांसफू्यज़न और चसकल सेल एनीचमया को 

इसके कारण की वजह से बाहर कर चदया गया है। 

 व्यक्लक्त को जीवन के पहले 6 महीनो ंके भीतर उच्च 

रक्तिाप, सांस लेने में कचिनाइयााँ, काचडमयक 

इनसच़िचशएंसी, मायोकाचडमयल इंफार्क्मन (MI), या 

़ेिल्योर टु थ्राइव (FTT) है या हुआ है। 

 यचद प्लाज्मा या मूि PPi पररणाम उपलब्ध है, तो 

पररणाम सामान्य के 50% से कम है। 

 व्यक्लक्त का वतममान में या अतीत में ररकेट्स के 

चलए चनदान हो िुका है। 

 ENPP1 उत्पररवतमनो ंके अलावा, ररकेट्स के 

अन्य कारणो ंको शाचमल नही ंचकया गया है, 

चजनमें चवटाचमन डी की कमी, और FGF23, 

PXE, और DMP1 जीनो ंको चमलाकर ररकेट्स 

के कारणो ंके रूप में ज्ञात अन्य जीनो ंमें 

आनुवांचशक उत्पररवतमन शाचमल हैं, लेचकन यहााँ 

तक सीचमत नही ंहैं। 

 

 

b. कैररयर स्क्रीचनंग के चलए, चनम्नचलक्लखत में से एक को सत्य होना िाचहए:  
 

 मचहला को पहले GACI या ARHR2 के चनदान के साथ बच्चा हो िुका है या गभामवथथा 

हो िुकी है चजसके चलए आनुवांचशक परीक्षण नही ंचकया गया था  

या 
 

 वतममान गभामवथथा में GACI का संदेह है। 

c. प्रसवपूवम परीक्षण के चलए, GACI के संदेह को दशामने वाली जानकारी पर ििाम करने के चलए 

Inozyme के मुख्य चिचकत्सा अचधकारी या चडजाइनी को कॉल करें । उसके बाद Inozyme 

चनधामररत करेगा चक इस मुफ्त कायमिम के तहत आनुवांचशक परीक्षण उचित और 

अनुमोचदत है या नही।ं  

 

आदेश देने वाले चिचकत्सक/स्वास्थ्य-देखभाल प्रदाता के हस्ताक्षर  तारीख 
 
 

आदेश देने वाले चिचकत्सक/स्वास्थ्य-देखभाल प्रदाता का नाम स्पष्ट अक्षरो ंमें 
 


