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TERMO DE CONSENTIMENTO INFORMADO - EXOMA

NOME DO PACIENTE:
DATA DE NASCIMENTO:——————/ _ —/

TELEFONES DE CONTATO: Residencial () Celular ()
E-MAIL:

INFORMAGOES SOBRE O EXAME EXOMA

O EXOMA é um exame complexo, desenvolvido para identificar alteragdes do DNA que podem estar relacionadas ou
serem causas de problemas médicos. O nome EXOMA se refere a por¢do do genoma humano que contém as
sequéncias de DNA responsdveis pela producdo de proteinas, denominadas exons. A produgdo adequada de
proteinas pelo corpo humano é essencial para seu bom funcionamento e saude.

O EXOMA analisa milhares de genes responsdveis pela producdao de proteinas ao mesmo tempo, sendo um
método altamente eficiente para a descoberta de causas genéticas de doengas ou anormalidades.

LimitagGes do exame: a grande maioria das doengas e respostas a medicamentos sdo determinadas pela combinacgado
de informacgdes contidas no genoma com fatores ambientais, que incluem dieta, atividade fisica, habitos e exposicao
a agentes infecciosos. Desta forma, mesmo que seja constatada uma variante genética associada a uma doenga,
isso ndo quer dizer que a condicdo se desenvolvera. Qualquer ser humano possui dezenas de variantes
genéticas que aumentam o risco de doencas, mas estas ndo necessariamente se manifestam. Ainda que o teste
identifique alguma alteracdo genética que possa ser causadora de doencgas, esta informacgdo nao necessariamente
ird ajudar no diagndstico ou acarretard em mudanga no tratamento médico da doenca.

De igual modo, é importante ressaltar que o exame somente aponta as variantes encontradas nas regidoes
codificantes, sendo que a interpretacdo dos resultados obtidos pode mudar com base no avango do
conhecimento cientifico sobreas mutagdes, condicdes ambientais que propiciam o desenvolvimento das
doengas, etc.

Da utilizacdo dos dados obtidos com o teste: mediante sua prévia anuéncia, a ser assinada ao final do
documento, os resultados obtidos com os exames serdo integrados a base de dados do laboratdrio, para sua
utilizacdo futura, sendo certo que tais informacdes serdo completamente anénimas. Para tanto, a sequéncia do
genoma tera a remocdo, de forma irreversivel, de todos os identificadores pessoais, os quais serdo substituidos
por um padrdo alfa numérico aleatdrio. Os dados serdo primordialmente utilizados para contribuir com o
avanc¢o do conhecimento médico e da ciéncia, em pesquisas genéticas ou de bioinformatica, para melhoria de
processos e produtos, inclusive com eventuais publicacdes em revistas médicas e cientificas, o que podera
beneficiar outras pessoas que possam possuir doencas de cunho genético. Referidos dados serdo cedidos a
titulo gratuito, ndo cabendo qualquer remuneragao por qualquer das partes pelo uso dos mesmos.

DECLARACAO

Declaro para os devidos fins de direito que |i e compreendi os termos acima e caracteristicas do exame, bem
como tenho plena ciéncia de que a andlise dos resultados obtidos dependera necessariamente de avaliacdo
médica, ante a complexidade do teste. De igual modo declaro, quanto a utilizacdo dos meus dados, que estes:

( ) SIM, poderdo ser integrados, de forma anénima, ao banco de dados do laboratdrio, que podera utiliza-los
para pesquisas, melhoria de processos ou para qualquer outro uso a ser determinado pelo laboratério,
desde que tais informag¢des permanegam sem identificagao.

( ) NAO poderio ser utilizados.
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Verifique abaixo as opgdes relacionadas ao recebimento ou ndao de informagdes genéticas, ndo relacionadas a
indicagdo do exame, mas com implicagdes clinicas para a saude do paciente ou de membros de sua familia.

Condigdes com condutas clinicas disponiveis:

() SIM: por favor, reporte informagdes sobre variantes patogénicas nos genes presentes na declaragdo de
normas e diretrizes do ACMG (American College of Medical Genetics) (definido como tendo um significado médico
claro e imediato a sua saude ou a saude de membros da familia).

( ) NAO: por favor, NAO reporte informac&es sobre variantes patogénicas em genes que est3o nos genes presentes
na declaracdo de normas e diretrizes do ACMG. Variantes patogénicas nos genes presentes na declaragdo de
normase diretrizes do ACMG nao serdo incluidas no laudo.

Obs: Caso nenhuma opgdo tenha sido assinalada, as variantes patogénicas — ACMG, ndo serdo reportadas.

Uma segunda metodologia (sequenciamento Sanger) serd utilizada para confirmar algumas alteragGes
encontradas na amostra do paciente, de acordo com os critérios do laboratério de referéncia. Importante
ressaltar que a interpretagao dos resultados de alteragdes genéticas é baseada no conhecimento médico
atualizado, que pode mudarcom o avango da medicina.

REQUISICAO DE AMOSTRAS PARENTAIS:

Amostras dos pais bioldgicos sdo solicitadas para facilitar a interpretacao dos resultados do EXOMA. Qualquer
estudo que seja realizado nas amostras parentais ndo tera custo adicional.

Potencial de riscos e desconfortos:

1) Nenhum teste clinico é perfeito e 0 EXOMA n3o é uma excegdo. E possivel que vocé tenha uma mutagdo em um
gene testad no EXOMA, mas que esta mutagdo ndo seja identificada.

2) O Exoma ndo analisa 100% dos genes presentes no genoma humano. Por razdes técnicas, alguns genes nao
podem serincluidos.

3) E possivel que informacdes relacionadas aos lagos parentais sejam reveladas pelo exame, como por exemplo, o
pai bioldgico do paciente pode ser diferente do reportado na familia.

4) Se vocé assinar o termo de consentimento e depois decidir ndo realizar o teste vocé pode ligar para o
laboratério e desistir ou solicitar que os resultados ndo sejam reportados. No entanto, se a amostra do
paciente ja tiver sido coletada, vocé terd que arcar com os custos da realizacdo do exame.

5) Os resultados gerados pelo exoma poderao ser publicados na literatura especializada. Neste caso a
identidade de pacientes e familiares permanecera anénima.

6) Muitos genes e condi¢Oes sdo analisados no teste EXOMA, havendo um risco de que vocé encontre informacdes
gue ndo sdo diretamente relacionadas a preocupacdo clinica que levou a realizacdo do teste. Por exemplo, é
possivel que vocé receba informagao sobre doengas que podem aparecer no futuro ou doengas sem
tratamento médico disponivel. Caso vocé ndo queira receber informag¢des ndo reacionadas ao problema médico
atual, por favor, informe seu médico (opg¢Oes para assinalar acima, vide Condigées com condutas clinicas
disponiveis).

Dada a complexidade do teste de exome, é recomendado que vocé procure um médico geneticista para
aconselhamento.
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Eu, , autorizo
o laboratério a realizar na minha amostra, ou na do meu probento, o teste de sequenciamento
completo de exoma (EXOMA) recomendado pelo meu médico.

Consentimento dos pais (somente em caso das amostras terem sido coletadas para analise):

Eu, (PAIl), autorizo
o laboratdrio a realizar testes genéticos na minha amostra com o objetivo de ajudar na interpretacdodos
resultados gerados por EXOMA na amostra de sangue do meu probento ou parente, como foi recomendado
pelo meu médico. Compreendo que os resultados da minha amostra ndo serao reportados em laudo médico
separado.

Eu, (MAE), autorizo
o laboratério a realizar testes genéticos na minha amostra com o objetivo de ajudar na interpretacdo dos
resultados gerados por EXOMA na amostra de sangue do meu probento ou parente, como foi recomendado
pelomeu médico. Compreendo que os resultados da minha amostra nao serao reportados em laudo médico

separado.
Data: / /

Assinatura do paciente ou responsavel
Data: / /

Assinatura do pai (caso haja coleta de amostra para analise)

Data: / /

Assinatura da mae (caso haja coleta de amostra para analise)
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QUESTIONARIO DE REQUISIGAO DO EXOMA

Por favor, preencha os dados abaixo de acordo com os campos indicados

INFORMACGES DO PACIENTE:
Nome:

Sexo: ( ) Fem.( ) Masc.( ) Nao definido Datadecoleta:  / [/

Ancestralidade:
( ) Afro-Americano ( ) Asiatico ( ) Judeu Asquenaze ( ) Hispanico ( ) Caucasiano Europeu ( ) Indigena

( ) Outros (especificar):

Informagoes dos pais:

Nome e sobrenome da

mae:

Data de nascimento:__ / /

() Assintomatica ( ) Sintomatica Datadecoleta:_ / [/

Nome e sobrenome do pai:

Data de nascimento:__ / [/ ( ) Assintomatica ( ) Sintomatica Data de coleta: /]

Informagoes clinicas:

Complete as informagoes abaixo sobre o paciente submetido ao teste. Se sua resposta for “sim” para qualquer
item, por favor, forneca uma descri¢do adicional (por exemplo, se responder sim em “malformacdo dos membros”,
descreva o tipo de anormalidade e em qual membro; se responder “sim” em “crescimento anormal”, descreva o
percentil do parametro de estatura, etc). Forneca também um resumo da histéria clinica e um pedigree (isto deve
ser fornecido pelo médico que solicitou o exame). Estas informagdes sdo importantes para auxiliar na interpretagdo
dos resultados do sequenciamento completo do exoma. Recomenda-se que as informacgdes sejam preenchidas com
o auxilio de um médico.

Nome do médico:

CRM: Telefone: ( )

E-mail:
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Sinais e Sintomas SIM DESCRIGCAO NAO NAO SEI
Prematuridade

Restricao de crescimento intrauterino
Atraso de marcos motores

Atraso desenvolvimento linguagem

Regressao neurolégica
Autismo / Espectro autista
Deficiéncia intelectual
Perda de audicao
Hipotonia

Hipertonia / Espasticidade
Convulsdes

Ataxia

Movimentos Anormais

Dismorfismos
Baixa Estatura
Alta Estatura
Microcefalia

Macrocefalia

Hiperextensabilidade
Contraturas nas articulagdes

Obesidade / Crescimento anormal
Alteragdes estruturais do Sistema
Nervoso Central (SNC)

Malformacdes oculares

Perda de visdo

Problemas cardiacos congénitos
Alteracdes renais

AlteragOes esqueléticas

Escoliose

Malformacao dos membros
AlteracOes de pele
Alteragdes de genitdlia

Organomegalia

Hemi-hipertrofia

Cancer / Tumores
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Quadro clinico

Ha alguma suspeita especifica? Se sim, qual:

Ha familiares com os mesmos sintomas? ( ) Nao () Sim, qual o grau de
parentesco?
Provavel padrao de heranga (se mais de um padrao for possivel, assinalar os dois):

( ) Autoss6mica Dominante ( ) AutossOmica Recessiva ( )LigadaaoX ( )Esporadico ( )Nao
sei

Informagoes adicionais:
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