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TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO
SEQUENCIAMENTO DE GENES ISOLADOS/PAINEIS DOENCAS RARAS

Identificacdo do Paciente:
Nome:

Nome Social (se aplicavel):
Data de Nascimento: Sexo: Altura: Peso:
CPF n°: RG n°:

Municipio/Estado de Nascimento: / Nacionalidade:
Nome da Mae:

Profisséo: CPFEn°: RG n°:
Contatos: Tels.: E-mail:

Médico Solicitante: E-mail:
Representante Legal (se aplicavel):
Relacdo com o Representado: ( ) Pai ( ) M&e ( ) Tutor ou Curador

O DOCUMENTO ABAIXO CQNTEM INFORMACOES RELEVANTES PARA A REALIZAQAQ DO SEU
EXAME. LEIA COM ATENCAO, POIS ALGUNS ITENS PRECISAM DE SUA AUTORIZACAO OU DE
SEU RESPRESENTANTE/RESPONSAVEL LEGAL.

As doencas genéticas sdo causadas por alteracdes na sequéncia do cédigo genético. Esta alteracdo pode
variar desde apenas uma letra trocada até perdas ou ganhos de grandes porgdes do genoma. As doencgas
genéticas sao investigadas através do DNA (acido desoxirribonucleico) dos pacientes e/ou dos membros
da sua familia, o qual é obtido a partir de células do paciente tais como células do sangue, da saliva, da
pele ou outra parte do corpo. A molécula de DNA carrega informag¢des na forma de um cédigo, que
controla o crescimento, desenvolvimento e diversas outras fun¢des no organismo, e € herdado dos pais
e passado para os filhos. O DNA é dividido em regifes (genes) que contém as informacdes necessérias
para produzir as proteinas do corpo. O conjunto completo dos genes de um individuo é chamado genoma.
Cerca de 2% desse genoma contém a regido codificante do DNA que esta diretamente relacionada a
producéo de proteinas e associada a mais de 85% das doengas genéticas. Esta regido € chamada de
exoma. A alteracdo em um gene, também conhecida como mutacéo ou variagado/variante, pode produzir
proteinas defeituosas que nao funcionam apropriadamente, resultando em problemas no crescimento,
desenvolvimento e funcdo. Este conjunto de alteragdes pode ser diagnosticado como uma sindrome ou
doenca genética. Nenhum teste consegue identificar toda a extensao de possiveis alteragbes do genoma
e, portanto, a correta indicacao do teste ira determinar o sucesso no diagnostico.

Os testes genéticos sao realizados com propdsito diagndstico e/ou para aconselhamento genético, sendo
importante ressaltar que os testes podem ter resultados inconclusivos.

1. Qual o proposito/finalidade desses exames?

Os exames de sequenciamento tém como objetivo identificar variantes em regifes especificas do DNA
seja em um gene isolado, painéis de genes ou estudo do exoma, que possam justificar o quadro clinico
do paciente.

2. Todas as variantes encontradas nos genes, através da técnica de sequenciamento, sé&o
relatadas?

De acordo com as recomendacdes e classificacdo do ACMG (Colégio Americano de Genética Médica e
Genbmica) as variantes genéticas sdo classificadas em cinco categorias principais: patogénicas,
provavelmente patogénicas, variantes de significado incerto (VUS), provavelmente benigna e benigna.
Devem ser reportadas variantes genéticas, classificadas como patogénicas provavelmente patogénicas
e variantes de significado incerto (VUS), que estiverem relacionadas as informacgdes clinicas descritas no

1/7



SQDASA | REQ05296 - Termo de consentimento para Sequenciamento de nova geragao | Verséo: 8.0 | Data da aprovagéo: 01/09/2021 | Data de implementag&o: 02/09/2021 | Aprovado por: BEATRIZ
SCHNABEL | SALOMAO ZOPPI - IBIRAPUERA | Periodo de Revisdo: 12 meses | Classificagéo da informacéo: Interna

pedido médico e/ou relatorio clinico feito pelo médico prescritor. As chamadas variantes de significado
incerto (VUS) sdo achados de dificil interpretacdo, para os quais ainda ndo € possivel estabelecer ou
descartar a associagdo com a doenca em investigacdo. As variantes benignas e provavelmente benignas
ndo serdo relatadas. A classificacdo das variantes sera feita com base nos critérios pré-estabelecidos
pelo ACMG de acordo com as atualizacdes vigentes.

3. O fato de ndo serem encontradas alteragdes genéticas no exame exclui que eu tenha qualquer
tipo de doenca, sendo ela genética ou ndo?

N&o, pois como toda metodologia, esse exame tem limitacBes (vide item 4 deste termo). Além disso,
alguns grupos de doencas sdo causados por fatores ambientais (ndo genéticos) ou dependem da
interacd@o entre genética e ambiente para ocorrerem (doencas multifatoriais). Isso significa dizer que um
resultado normal, ndo exclui os cuidados que vocé deve ter com sua saude de uma forma geral,
visando prevenir doengas cronicas.

4. Quais séo as principais limitacdes dos testes de sequenciamento?
As técnicas de sequenciamento do(s) gene(s) podem néo detectar algumas alteracdes devido a limitacdes
inerentes a metodologia. Estas limitacdes estardo descritas no laudo que vocé recebera.

O conhecimento da gendmica humana vem crescendo exponencialmente nas Ultimas décadas, de tal
modo que a classificacdo de variantes pode mudar. A classificacdo de patogenicidade da variante é
feita com base no conhecimento cientifico existente no momento da emissao do laudo. Uma variante,
por exemplo, previamente descrita como de significado incerto, pode, apos certo grau de evidéncia,
transformar-se em provavelmente patogénica ou até mesmo, provavelmente benigna. Deste modo, o
laborat6rio propde-se a realizar a reanalise dos dados, sob a solicitacdo do médico responséavel pelo
paciente. O laboratério reserva-se o direito de cobrar por esse procedimento, quando o laudo original
tiver sido emitido h& mais de 12 meses.

5. Esse exame pode revelar a paternidade?

O objetivo primario desse exame néo é revelar paternidade, porém indiretamente, essa informacao
pode ser aferida, a depender da técnica utilizada, e do exame realizado (principalmente nos casos de
sequenciamento do exoma trio). Essa informacao, no entanto, ndo sera revelada, a menos que seja
necessaria para a compreensao do real significado das variantes encontradas no paciente.

6. Quem serd comunicado do resultado de meu exame?

O resultado desse exame é de sua propriedade e, portanto, o laudo sera liberado para vocé. Devido a
complexidade de analise das informacg@es constantes no laudo (algumas alteracdes detectadas poderao
ter significado funcional e clinico desconhecidos, por exemplo) e ao impacto que elas podem causar, 0
médico solicitante desse exame, também podera ser informado para que Ihe auxilie na interpretagédo do
resultado recebido.

A RESPEITO DA COMUNICACAO DO RESULTADO DO SEU EXAME PARA O MEDICO
PRESCRITOR

( ) SIM, AUTORIZO QUE, QUANDO NECESSARIO, O RESULTADO DO MEU EXAME SEJA
COMUNICADO AO MEDICO PRESCRITOR.

( ) NAO, NAO AUTORIZO, MESMO QUANDO NECESSARIO, QUE O RESULTADO DO MEU
EXAME SEJA COMUNICADO AO MEDICO PRESCRITOR.

7. Os dados resultantes da extracado e analise de meu DNA serdo mantidos em confidencialidade?
A amostra biol6gica sera utilizada apenas para o teste solicitado ou testes confirmatoérios. Para a
realizacdo de novos testes, é obrigatorio que vocé ou seu representante legal sejam contactados para
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a obtencdo de novo consentimento escrito, possivelmente com realizacdo de nova coleta, uma vez que
o0 DNA previamente obtido pode ndo preencher critérios de qualidade (ou quantidade) para novos
estudos no futuro. As Unicas pessoas que terdo acesso aos resultados deste teste serdo aquelas
envolvidas na realizacdo e interpretacdo do mesmo e o médico solicitante indicado por vocé.

Os dados obtidos a partir da andlise do seu DNA serdo armazenados em servidor préprio do laboratério,
por um periodo de 05 anos, sendo garantida a confidencialidade e seguranga destas informacdes.

Os arquivos com dados brutos (FASTQ, VCF ou tabela de variantes com anotacdo) poderdo ser
disponibilizados para o paciente, responsavel ou médico solicitante, mediante preenchimento de
formulario apropriado e fornecido pelo laboratdrio.

Considerando a importancia do avanco do conhecimento cientifico na &rea da genémica, dados
anonimizados (sem qualquer informacdo que possa ser utilizada para identificar a amostra e/ou
paciente), extraidos do seu material ou do resultado do seu teste genético, poderdo, com sua
autorizacdao, ser colocados em bases de dados publicas nacionais ou internacionais ou utilizados como
amostra-controle/pesquisa, desde que ndo haja qualquer caracteristica que permita a sua identificagéo.
Ainda, os dados gerados, poderdo ser utilizados, com sua autorizacdo, de forma anonimizada, em
publicagdes/comunicag¢des cientificas nacionais ou internacionais.

A RESPEITO DA UTILIZACAO DOS DADOS PARA CONTRIBUICAO CIENTIFICA NA AREA DE
GENOMICA:

( ) SIM, AUTORIZO A UTILIZACAO DOS MEUS DADOS ANONIMIZADOS (SEM QUALQUER
INFORMACAO QUE POSSA SER UTILIZADA PARA IDENTIFICAR A AMOSTRA E/OU PACIENTE),
OBTIDOS A PARTIR DA ANALISE DO MEU EXAME SEJAM UTILIZADOS, PARA DEPOSITO EM
BANCOS DE DADOS DE VARIANTE E EM TRABALHO CIENTIFICOS

( ) NAO, NAO AUTORIZO A UTILIZACAO DOS MEUS DADOS, MESMO QUE ANONIMIZADOS,
(SEM QUALQUER INFORMACAO QUE POSSA SER UTILIZADA PARA IDENTIFICAR A AMOSTRA
E/OU PACIENTE), OBTIDOS A PARTIR DA ANALISE DO MEU EXAME SEJAM UTILIZADOS, PARA
DEPOSITO EM BANCOS DE DADOS DE VARIANTE E EM TRABALHO CIENTIFICOS

8. A coleta de amostra para realizar o exame apresenta algum risco para mim?

O procedimento de coleta de sangue € 0 mesmo que se realiza para qualquer outro exame de sangue
(como hemograma, por exemplo). O Unico risco seria 0 desconforto causado pela puncdo de veia
periférica.

Quando o material coletado for saliva ou células da mucosa oral (swab bucal), os riscos sao praticamente
inexistentes, desde que as instrucdes de coleta sejam seguidas de forma adequada.

9. Caso desista do recebimento do resultado do exame, deverei arcar com 0S custos?
Vocé tem o direito de rejeitar o recebimento do resultado desse exame, no entanto isso ndo implicar4 em
estorno do valor pago.

CONSENTIMENTO INFORMADO:

Por todo o exposto, eu, Paciente, ( ) representado por meu Responsavel Legal, consinto com a realizacéo
do exame e declaro que:
e Recebi informacéo sobre o exame, seus beneficios, riscos e possibilidade de intercorréncias.
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e Fui informado sobre os cuidados que devo adotar antes e ap0s a realizacdo do exame.
¢ Me foi dada a oportunidade de indicar e sanar todas as minhas duvidas sobre o exame.

Ao assinar o presente termo estou ciente de que o tratamento dos meus dados pessoais, assim como
a sua retencgéo, seguirdo as diretrizes da Politica de Privacidade, disponivel no portal da privacidade
no endereco eletrdnico: https://dasa.com.br/portal-de-privacidade.

Data: / /

Assinatura do Paciente/Responsavel:
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Questionario Clinico* — Painéis ampliados/Gene Unico

Identificacdo do Paciente:

1. Nome Completo do Paciente:
Data de Nascimento: / / Idade:
Nome da Mae: Idade:

2.
3. Nome do Pai: Idade:
4, Ascendéncia:

() Europeia (Portuguesa? Italiana? Alema? Outra?)

(

(

5.

) Africana (negra) () Indigena () Asiatico (Oriental) () Judeu Ashkenazi

) Outras:
Consanguinidade dos pais (pais do paciente sdo da mesma familia)? ( ) Sim ( ) Nao

Se sim, qual o grau de parentesco?

Quadro clinico
1. Ha suspeita especifica? Se sim, qual:

2. Ha suspeita de grupos de genes associados a Sindrome? Se sim, quais:

3. Grupos de Doencas:

Sim Nao

Sindromes Dismorfolégicas
Displasias Esqueléticas
Doencgas Neuromusculares
Doencas Neurodegenerativas
Cardiomiopatias hereditarias
Imunodeficiéncias primarias
Sindromes de predisposicdo a
Céancer

Erros inatos do metabolismo

4, Principais sinais e sintomas/achados Laboratoriais:

Sinais e Sintomas Sim N&o Nao Sei Especificacdo

Dismorfias (especificar)

Baixa Estatura

Restricdo de Crescimento Intrauterino
Alta Estatura

Baixo ganho pondero-estatural.
Prematuridade

Obesidade

Hemihipertrofia
Hipercrescimento

Atraso de Desenvolvimento
Neuromotor e ou Deficiéncia
Intelectual

Autismo
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Sinais e Sintomas Sim Nao Nao Sei Especificacao

Ataxia

Regressao de Desenvolvimento
Microcefalia

Macrocefalia

Movimentos Anormais
Malformacéo de Sistema Nervoso
Central (SNC)

Convulsbes

Outros

Outras anormalidades de trato
gastrointestinal
Hepatoesplenomegalia

Diarréia Cronica

Insuficiéncia Hepatica

Cirrose Hepética

Fistula Tragueosofagica

Atresia Duodenal

Outras anormalidades na pele
Manchas café com leite
Manchas acrbmicas

Dermatite Atépica

Pele frouxa

Pele elastica

Outras anormalidades
endocrinolégicas
Diabetes Mellitus

Doenca Poliglandular
Hiperandrogenismo
Puberdade Precoce
Hipotireoidismo Congénito
Deficiéncia de GH

Outras anormalidades de sistema
auditivo

Deficiéncia Auditiva

Anomalias de Canais Semicirculares

Outras anormalidades do sistema
visual

Deficiéncia Visual

Luxacdo de Cristalino

Atrofia Nervo Optico

Retinose Pigmentar

Miopia de alto grau

Outras anormalidades de trato
genito urindrio

Displasia Renal

Rins Policisticos

Ambiguidade Genital
Disgenesia Gonadal
Criptorquidia

Hipospadia
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Insuficiéncia Renal

Outras anormalidades do sistema
cardiovascular

Sincopes

Antecedente de Morte Subita
Palpitacdes

Cardiomiopatia Hipertrofica
Malformac6es Cardiacas

Outras anormalidades do sistema
musculo- esquelético
Aracnodactilia

Camptodactilia

Escoliose

Hipermobilidade Articular

Pectus excavatum/carinatum
Exostoses/Tumores 0sseos
Fraqueza muscular

Defeitos de membros (especificar)

Outras anormalidades
imunoldgicas

Infeccdes graves e de repeticdo
Atopia importante

Outras anormalidades metabdlicas
Hiperamonemia

Hiperlacticemia

Hipoglicemia

Aumento de CK

Cetonuria

Acidose Metabdlica

Outros achados laboratoriais

Ha familiares com 0os mesmos sintomas? Se sim, qual o grau de parentesco:

o e W W W Ne ) )

Provavel padréo de heranca (se mais de um padrao for possivel, assinalar os dois):
) Autossbmica Dominante
) Autoss6mica Recessiva
) Ligada ao X
) Esporadico
) N&o sei

Heredograma (preenchimento pelo médico solicitante, se possivel):

7/7



