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TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO PARA MLPA

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:

Profissao: CPF n°: RG n°®:
Contatos: Tels.: E-mail:
Médico Solicitante: E-mail:

Representante Legal (se aplicavel):
Relacdo com o Representado: ( ) Pai ( ) Mae () Tutor ou Curador

1. Qual o propésito/finalidade desse exame?

O exame de MLPA ¢ indicado para pesquisa de grandes perdas ou ganhos em genes especificos, que
podem nao ser detectadas no sequenciamento.

Para algumas doencgas, o mecanismo de grandes perdas ou ganhos nos genes também pode ser
responsavel pelo quadro clinico. Nesse caso, o MLPA pode ser a técnica indicada.

2. O fato de o resultado do MLPA ndo mostrar alteracfes, significa certamente que ndo tenho a
doenca que o meu médico esta suspeitando?

Nem sempre, pois, as vezes diferentes mecanismos genéticos podem causar a mesma doenca e alguns

deles ndo podem ser avaliados através dessa técnica.

3. Quais sdo as limitacdes da técnica?
A técnica permite apenas avaliar as regiées-alvo para as quais o MLPA foi desenhado. Além disso, ndo é
técnica adequada para detectar mutagdes pontuais.

4. Quem serd comunicado do resultado de meu exame?

O resultado de seu exame € de sua propriedade, portanto o laudo serd liberado para vocé. Devido a
complexidade de analise das informacgdes constantes no laudo (algumas alteracdes detectadas poderdo
ter significado funcional e clinico desconhecidos, por exemplo) e ao impacto que elas podem causar, 0
médico solicitante desse exame também sera informado para que lhe auxilie na interpretacao do resultado
recebido.

5. Os dados resultantes da extracdo de meu DNA serdo armazenados em confidencialidade? A
amostra bioldgica sera utilizada apenas para o teste solicitado ou testes confirmatérios. Para a
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realizacao de novos testes, a obtengcdo de novo consentimento escrito do paciente ou responsavel
legal é obrigatéria, possivelmente com realiza¢do de nova coleta, uma vez que o 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 realizacédo
e interpretacdo do mesmo e o médico solicitante indicado por vocé.

Os dados obtidos a partir da analise do seu DNA serédo armazenados em servidor proprio do laboratério,
por um periodo de 5 anos, sendo garantida a confidencialidade e seguranca destas informac¢des. Dados
anonimizados, extraidos do seu material, poderdo ser colocados em bases de dados publicas ou
utilizados como amostra-controle/pesquisa, desde que ndo haja qualquer caracteristica que permita a sua
identificacao.

6. 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 seria o desconforto causado pela puncdo de veia
periférica.

7. 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.

CONSENTIMENTO INFORMADO:

Por todo o exposto, eu, Paciente, ( ) representado por meu Responséavel Legal, consinto com a realizagcéo
do exame e declaro que:

* Recebi informacgéo sobre o exame, seus beneficios, riscos e possibilidade de intercorréncias.

* Fui informado sobre os cuidados que devo adotar antes e apés a realiza¢cdo do exame.

* Autorizo o envio dos laudos/resultados diretamente ao médico solicitante do exame.

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

Data: / /

Assinatura do Paciente/Responsavel:

QUESTIONARIO CLINICO — MLPA

1. Se possivel, escreva brevemente o motivo da solicitacdo desse exame:
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2. Em relagéo a suspeita clinica atual, vocé ja fez algum exame genético antes?
( )Sim () Néo
Se for possivel, especificar o exame e o resultado dele (ou disponibilizar o laudo com o resultado anterior).

3. Alguém da sua familia ja fez esse exame antes?

( )Sim () Néao

Se for possivel, especificar o familiar e o resultado desse exame (ou disponibilizar o laudo com o
resultado).

4. Pais do paciente sdo da mesma familia (pais consanguineos)? ( )Sim ( ) Nao

Se sim, qual o grau de parentesco?

5. Assinale abaixo a alternativa que melhor corresponde ao motivo pelo qual esta realizando esse exame
() Diagnostico de Distrofia Muscular de Duchenne/Becker

() Pesquisa de portadora para distrofia muscular de Duchenne (mé&e de menino com distrofia muscular
de Duchenne)

() Pesquisa de alteracdes genéticas em um dos genes a seguir: TP53, PTEN, CDH1, MLH1, MSH2,
MSH6, PMS2, ATM, BRIP1, CHEK2, PALB2, RAD51C, RAD51D e STK11

Se for possivel, especificar qual/quais genes: (

) Pesquisa de delecdo para Sindrome de Williams (delecéo 79-).

() Pesquisa de alteracbes genéticas para Sindrome de Angelman/Prader Willi.

) Pesquisa de alteragfes genéticas para Sindrome de Silver Russel/Beckwith Wiedman.
) Pesquisa de Sindrome de dele¢éo 4p- (Sindrome de Wolf Hirschorn).

) Pesquisa de delegdo 22q11.2/Sindrome Velocardiofacial/DiGeorge.

) Pesquisa de dele¢do 5p-/Sindrome Cri du Chat/Sindrome do miado do gato.

) Atraso de desenvolvimento neuropsicomotor.

) Predisposi¢céo a cancer de mama/ovario.

) Predisposi¢éo a cancer de intestino.

e e e e e e T

) Outros:
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