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TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO
SEQUENCIAMENTO DO EXOMA / PAINEIS DE DOENGAS RARAS / SEQUENCIAMENTO DE GENE UNICO

O DOCUMENTO ABAIXO CONTEM INFORMAGOES RELEVANTES PARA A REALIZAGAO DO SEU EXAME.
LEIA COM ATENCAO, POIS ALGUNS ITENS PRECISAM DA SUA AUTORIZAGCAO OU DA AUTORIZACAO
DO SEU RESPRESENTANTE/RESPONSAVEL LEGAL.

Identificacdo do paciente e responsavel ou representante legal:

Nome do paciente:

Nome social do paciente (se aplicavel):

Data de nascimento: Sexo: () Feminino () Masculino () N&o identificado

Nome do responsavel (se paciente menor de 18 anos):

Nome do representante legal (se aplicavel):

Relacdo com o representado: ( ) Pai( ) Ma&e ( ) Tutor ou Curador () Outro:
As doencas genéticas sao causadas por alteracdes na sequéncia do cédigo genético. Estas alteracdes
podem variar desde uma letra (base nitrogenada) trocada até perdas ou ganhos de grandes por¢des do
genoma. A andlise do DNA (&cido desoxirribonucleico) dos pacientes e/ou dos membros da sua familia, é
realizada a partir de células presentes no sangue, saliva, pele ou outras partes do corpo. A molécula de
DNA carrega informag8es na forma de um cédigo, que controla o crescimento, desenvolvimento e diversas
outras fun¢Bes no organismo, este codigo é transmitido dos genitores para os seus filhos. O DNA é
dividido em regides (genes) que contém as informacdes necessarias 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 doencas genéticas. Esta regido é chamada de exoma. As alteracdes genéticas, sao
também conhecidas como mutac&o ou variagdo/variante e podem produzir proteinas defeituosas que nao
funcionam apropriadamente, resultando em problemas no crescimento, desenvolvimento, funcéo,
dentre outros. Este conjunto de altera¢des pode ser diagnosticado como uma sindrome ou doenca
genética. Nenhum exame consegue identificar toda a extenséo de possiveis alteragcdes do genoma e,
portanto, a correta indicacéo do exame ird determinar o sucesso do diagnostico.

Os exames genéticos sdo realizados com propdsito de auxilio diagnéstico e/ou aconselhamento genético,
sendo importante ressaltar que os exames podem ter resultados inconclusivos.

1. Qual o propésito/finalidade desse exame?
Identificar variantes em regifes especificas do DNA que possam justificar o quadro clinico do paciente.

2. Todas as variantes encontradas nos genes, através da técnica de sequenciamento, serdo 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 benignas e benignas.
Serdo reportadas variantes genéticas classificadas como patogénicas, provavelmente patogénicas e
variantes de significado incerto (VUS). No caso do Sequenciamento do Exoma, serdo reportadas
unicamente as variantes clinicamente relevantes que estiverem relacionadas as informagfes descritas no
pedido médico e/ou relatério clinico feito pelo médico prescritor. Variantes benignas e provavelmente
benignas ndo serdo relatadas. A classificacdo das variantes serd feita com base nos critérios pré-
estabelecidos pelo ACMG efou CANVIG (Consensus Specification for Cancer Susceptibility Genes), de
acordo com as atualizagdes vigentes.

A classificacdo de patogenicidade da variante é feita com base no conhecimento cientifico existente no
momento da emisséo do laudo. Por exemplo, uma variante 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 laboratério propde-se a realizar a reanalise dos dados, sob a
solicitagcdo do médico responsavel pelo paciente. O laboratério reserva-se o direito de cobrar por esse
procedimento, quando o laudo original tiver sido emitido ha mais de 12 meses.
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Na analise do Sequenciamento do Exoma, além da descricdo de alteragdes genéticas relacionadas ao
qguadro clinico do paciente, 0 ACMG recomenda, mesmo que em individuos assintométicos, a analise de
genes que ndo necessariamente estéo relacionados ao quadro clinico informado, mas para os quais, existe
uma possivel acéo clinica. Sdo os chamados achados secundarios ou achados incidentais. O Laboratério
realizara esta analise para todos os exames de Sequenciamento do Exoma, exceto naqueles em que haja o
desejo expresso do paciente ou responsavel em néo receber essas informagdes ou para aqueles em que a
autorizacao néo for recebida pelo laboratério.

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

N&o, pois como toda metodologia, esse exame apresenta limitagdes. Além disso, alguns grupos de doengas
sdo causados por fatores ambientais (ndo genéticos); podem depender da interacdo entre genética e
ambiente para ocorrerem (doengas multifatoriais); podem ser decorrentes de alteracdes epigenéticas que ndo
alteram a sequéncia do DNA; altera¢gBes genéticas em regides do DNA ainda sem associa¢do a uma doenca
conhecida. Isso significa dizer que um resultado normal, ndo exclui os cuidados que vocé deve ter com
sua saude de uma forma geral, visando prevenir doencas crbnicas.

4. Quais sé&o as principais limitacfes dos exames de sequenciamento?
As técnicas de sequenciamento do(s) gene(s) podem ndo detectar algumas alteracdes devido algumas
limitagc6es inerentes a metodologia. Estas limitagGes estardo descritas no laudo que vocé recebera.

5. Esse exame pode revelar a paternidade e/ou maternidade?

O objetivo primério desse exame nao € revelar paternidade e/ou maternidade. Essa informacao pode ser
aferida, a depender da técnica utilizada e do exame realizado (principalmente nos casos de sequenciamento
do exoma trio). E importante ressaltar que essa informacéo sera utilizada apenas para compreensdo do
significado clinico das variantes identificadas no exame e n&o sera descrita no resultado final.

6. Quem sera comunicado do resultado de meu exame?

O resultado desse exame é de sua propriedade, portanto o laudo sera liberado para vocé ou seu representante
legal. Contudo, devido a complexidade das informagdes presentes no laudo e ao impacto que elas podem
causar, o médico solicitante desse exame (quando autorizado por vocé) podera ser comunicado para que
possa lhe ajudar na interpretacdo do resultado recebido.

7. Os dados resultantes da extracdo e analise de meu DNA serdo mantidos em confidencialidade?

Sim. Vale destacar que a amostra bioldgica serd utilizada apenas para o exame solicitado ou exames
confirmatérios. Para a realizacdo de novos exames, € obrigatério o envio de novo pedido médico e novo
termo de consentimento e pode ser necessaria uma nova coleta de amostra biolégica, uma vez que o DNA
previamente obtido pode ndo preencher critérios de qualidade (ou quantidade) para novos estudos. Além
de vocé ou seu representante legal, os resultados desse exame serdo de conhecimento das pessoas
envolvidas na realizacéo e interpretagcdo do mesmo e do médico solicitante (quando autorizado por vocé).

Os dados obtidos a partir da anélise do seu DNA serdo armazenados por um periodo minimo de 05 anos,
sendo garantida a confidencialidade e seguranca 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 formulério
apropriado, fornecido pelo laboratério e assinado pelo paciente ou seu responsavel legal.

Considerando a importancia do avango do conhecimento cientifico na area da gendmica, dados
anonimizados (sem qualquer informagdo que possa ser utilizada para identifica-lo), poderdo, com sua
autorizacdo, ser colocados em bases de dados publicas nacionais ou internacionais, desde que ndo haja
qualquer caracteristica que permita a sua identificagdo. Ainda, os dados gerados poderdo ser utilizados,
com sua autorizacéo, de forma anonimizada (sem qualquer informacdo que possa ser utilizada para
identificar a amostra e/ou paciente), em publica¢cdes/comunicagdes cientificas nacionais ou internacionais.
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8. A coleta de amostra para realizar o exame apresenta algum risco para mim?

O procedimento de coleta de sangue é o mesmo que se realiza para qualquer outro exame de sangue (como
hemograma, por exemplo). O Unico risco pode ser o desconforto causado pela puncdo de veia periférica.
Quando o material coletado for saliva ou células da mucosa oral (swab bucal), os riscos séo 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 implicara em
estorno do valor pago.
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LEGAL.
QUESTIONARIO PARA ANALISE DE SEQUENCIAMENTO DO EXOMA, PAINEIS E GENES UNICOS

A. (OBRIGATORIO) Jé4 foi submetido a transplante de medula-6ssea () SIM ( )NAO

Se sim, informe ( ) ALOGENICO (medula recebida de doador)

( ) AUTOLOGO (medula do préprio paciente)

B. (OBRIGATORIO) Qual a sua identidade de género? Esta questdo é importante, pois na realizacdo deste

exame genético é possivel identificarmos o sexo genético do paciente.

( ) Mulher cis — Mulher que se identifica com o género atribuido a ela ao nascer.

( ) Homem cis — Homem que se identifica com o género atribuido a ele ao nascer

( ) Mulher trans ou travesti — Mulher que tem uma identidade de género diferente da que foi atribuida ao
nascer.

( ) Homem trans — Homem que tem uma identidade de género diferente da que foi atribuida ao nascer.

( ) N&o binério — Pessoas que ndo definem sua identidade dentro do sistema binario homem/mulher.

( ) Outro, (Qual?)

( ) Prefiro ndo declarar.

C. (OPCIONAL) A respeito da comunicagédo do resultado do seu exame para 0 médico prescritor:

( ) SIM, autorizo que, quando necessario, o resultado do meu exame seja comunicado ao médico
prescritor.

( ) NAO, néo autorizo, mesmo quando necessario, que o resultado do meu exame seja comunicado ao
médico prescritor.

D. (OPCIONAL) A respeito da utilizagdo dos dados para contribui¢éo cientifica na area de genémica:

( ) SIM, autorizo a utilizagdo dos meus dados anonimizados (sem qualquer informag&o que possa ser

utilizada para identificar a amostra e/ou paciente), obtidos a partir da analise do meu exame sejam utilizados, para
depdsito em bancos de dados de variante e em trabalho cientificos

( ) NAO, nao autorizo a utilizagéio dos meus dados, mesmo que anonimizados, obtidos a partir da analise
do meu exame sejam utilizados, para deposito em bancos de dados de variante e em trabalho cientificos.

QUESTIONAMENTO EXCLUSIVO PARA OS CASOS DE SEQUENCIAMENTO DO EXOMA

A. (OBRIGATORIA) De acordo com as orientacdes do ACMG, precisamos da autorizacdo do
paciente/responséavel legal para liberacdo dos resultados de genes recomendados pelo ACMG no
Sequenciamento do Exoma:

( ) SIM, gostaria de receber o resultado da analise dos genes recomendados pelo ACMG.
( ) NAO, nao gostaria de receber o resultado da analise dos genes recomendados pelo ACMG.

CONSENTIMENTO INFORMADO PARA O PACIENTE:

Por todo o exposto, eu, Paciente, representado por meu Responsavel Legal (relagdo com o

representado: ), consinto com a realizagdo do exame e declaro que:

. Recebi informacao sobre o exame, seus beneficios, riscos e possibilidade de intercorréncias.
. Fui informado sobre os cuidados que devo adotar antes e apds a realizacao do exame.

. Me foi dada a oportunidade de indicar e sanar todas as minhas davidas sobre o exame.

Ao assinar o presente termo estou ciente de que o tratamento dos meus dados pessoais, assim como a sua
retengdo, seguirdo as diretrizes da Politica de Privacidade.

Data: / /
Assinatura do Paciente/Responsavel:
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