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Apresentacédo do Projeto:

O estudo molecular de doencas genéticas tem tido um grande impulso nas Ultimas décadas. Portadores de
doencas como Anemia de Fanconi, Anemia Falciforme, deficiéncia de alfal antitripsina, talassemia beta,
fibrose cistica, asma, deficientes de MTHFR, cancer de mama, cancer de cabeca/pescoco e ca de colon,
tem sido atendidas nos ambulatoérios do Servi¢co de Genética Clinica do Hospital das Clinicas da Unicamp e
seu diagnéstico molecular muito iria contribuir para propiciar um diagndéstico preciso, prognéstico,
aconselhamento genético e em algumas doencas até mesmo direcionar a terapéutica a ser utilizada.
Portanto, o presente estudo tem como objetivo detectar as muta¢cdes mais frequentes de portadores de
fibrose cistica, asma, deficiéncia de alfal antitripsina, Deficiéncia de MTHFR, Anemia de Fanconi, cancer de
mama, cancer de cabeca/pescoco e ca de colon, bem como detectar mutagfes em genes potencialmente
moduladores de gravidade nessas altera¢fes, com a finalidade de confirmacdo diagndstica e
aconselhamento genético. Para tanto, para cada doenca sera utilizado o método de amplificacdo génica
(PCR), seguido de digestdo enzimatica especifica ou sequenciamento, quando for o caso. O resultado dos
testes serdo passados para os pacientes durante o aconselhamento genético e oferecido para os familiares.

Objetivo da Pesquisa:

Objetivo Primario:

Detectar a mutagdo de portadores de fibrose cistica, asma, deficiéncia de alfal antitripsina,Deficiéncia de
MTHFR, Anemia de Fanconi, anemia falciforme, talassemia beta, caAncer de mama,
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cancer de cabecal/pescoco e ca de colon, bem como detectar mutagdes em genes potencialmente
moduladores de gravidade nessas alteracdes.

Objetivo Secundario:

Manutencao de um biorrepositério para investigacdo molecular dessas alteracdes, a medida que novos
conhecimentos sdo acumulados.

Avaliacdo dos Riscos e Beneficios:

Riscos:O principal risco desse tipo de estudo para o paciente é a manutencao do sigilo dos testes
laboratorias, para isso uma série de medidas sdo tomadas no laboratdrio como podem ser observadas no
regimento do Biorrepositério. Além disso, o resultado do teste molecular é informado apenas ao paciente,
com a entrega de um laudo por escrito.

Beneficios: O beneficio do teste molecular € em alguns casos propiciar o diagndstico da doenca, prevencao
e prognéstico. Em casos como a Fibrose Cistica ja esta em estudo clinico terapéuticas especificas para o
tipo de mutacao que o paciente possui. Além disso, muitos casais gostariam de recorrer a fertilizagao in
vitro, seguida de diagnéstico pré-implantacdo para terem outros filhos, onde o conhecimento das mutacdes
€ indispensavel.

Comentarios e Consideracdes sobre a Pesquisa:

O projeto é um Estudo exploratério,prospectivo. E um projeto bem elaborado onde os Sujeitos da pesquisa
serdo de todas as idades, sexos e etnias. Serdo incluidos todos os pacientes compativeis clinicamente com
a doenca em questao. Serdo incluidos pacientes de todas as idades, sexo e etnia. Critério de Exclusédo:
Serdo excluidos os pacientes sem suspeita clinica e que ndo quiserem pacrticipar do estudo. Ndo havera
qualquer tipo de remuneracéo pela participacdo no estudo.

Consideragdes sobre os Termos de apresentacgdo obrigatoria:
O projeto apresenta Termo de Consentimento, Bibliografia, Orcamento no valor R$200.000,00.
e demais documentos obrigatérios.

Recomendacbes:

Conclus8es ou Pendéncias e Lista de Inadequagdes:
Aprovado apds resposta a pendéncias.

Situacédo do Parecer:
Aprovado

Necessita Apreciacdo da CONEP:

N&o

Consideragdes Finais a critério do CEP:
Aprovado conforme parecer do relator.
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