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Este formulario deve ser completamente preenchido para evitar atrasos na liberacdo do exame

TERMO DE CONSENTIMENTO

Eu entendo que uma amostra de meu sangue sera obtida, um procedimento que possui um risco muito reduzido. Eu
compreendo que as amostras para diagndstico serdo utilizadas com o propdsito de determinar se eu sou portador
de uma alteracdo genética, ou apresento risco aumentado para esta condicdo genética. Eu compreendo que: (1) A andlise
de DNA realizada é especifica para a condi¢do especificada. (2) Estes testes sdo relativamente novos e estdo sujeitos a
mudangas periddicas para melhorar e aumentar a utilidade do teste. Os testes ndo sdo considerados pesquisa, mas
sao considerados como o melhor e o mais novo servico disponivel. Estes testes sdao geralmente complexos e utilizam
materiais especializados, sendo que ha uma pequena possibilidade de que o teste ndao funcione adequadamente ou que
uma falha possa ocorrer. A taxa de erros é muito baixa, algo em torno de 1 em 1.000 amostras. Minha assinatura
abaixo reconhece minha participacdo voluntaria neste teste, mas de nenhuma forma libera o laboratério e seus
funcionarios de sua responsabilidade ética em relagdo a mim. (3) Em alguns casos, pode ser necessario que o laboratdrio
realize nova analise nas amostras de DNA utilizando métodos novos e aperfeicoados. No entanto, eu entendo que o
laboratério ndo é um servico de estocagem de DNA e minha amostra de DNA pode ndo estar disponivel para estudos
clinicos futuros. (4) Devido a complexidade dos testes de DNA e as importantes implicacGes dos resultados destes testes,
os resultados serdo divulgados somente para mim, através de meu médico ou do geneticista que solicitou o teste. Os
resultados sdo confidenciais; eles somente serdo liberados para outros profissionais médicos ou para terceiros
mediante meu consentimento escrito. Minha participacdo no teste de DNA é completamente voluntaria. (5) Esta
amostra sera utilizada somente para o teste solicitado. Em alguns casos, amostras de DNA poderdo ser tornadas
anénimas (remoc¢do de todos os identificadores) e usadas como amostras-controle ou em pesquisa. Os resultados
destes testes ndo podem ser atribuidos a pacientes identificaveis e os resultados ndo sdo comunicados.

Nome do(a) paciente: CPF

Telefone para contato: Residencial: ( ) Celular: ( )

Assinatura do(a) paciente ou responsavel:

Data: / /

Autorizagao para exame em menor de idade
Declaro que eu, , portador(a)
do CPF n° ,
nascido(a) no dia / / sou responsavel legal pelo(a) menor de idade

e autorizo o laboratério a

realizar exames e andlises clinicas, conforme necessario, em conformidade com as leis e regulamentaces aplicaveis.

Declaragao do médico ou geneticista: eu expliquei o teste de DNA para esta pessoa. Eu mencionei as limitagdes descritas

acima, e respondi as perguntas que me foram feitas.

Nome do exame solicitado:
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Caro cliente,

Para uma melhor interpretacao dos resultados pedimos que este questiondrio seja preenchido
preferencialmente com seu médico. Antes que prossiga com o preenchimento deste, gostariamos de informa-

lo sobre a neoplasia endécrina multipla tipo 1 e o objetivo deste exame.

O objetivo deste exame é a exclusdo ou confirmacdo do diagndstico de neoplasia enddcrina multipla tipo 1

(“Multiple endocrine neoplasia type 1”, MEN1) através do teste genético. MEN1 é uma sindrome genética

associada ao hiperparatiroidismo primario (hiperfuncionamento das glandulas paratireoides), e em alguns casos, a
tumores das ilhotas pancredticas (insulinomas, gastrinomas, tumores ndo funcionantes entre outros) e tumores da
glandula hipdfise. O hiperparatiroidismo é a manifestagao clinica mais importante de MEN1, pois é a mais freqliente
(>95% dos casos) e a primeira a se manifestar. Tumores de ilhotas pancreaticas e adenomas hipofisarios sdo menos
frequentes ocorrendo em aproximadamente 40% e 30% dos casos, respectivamente. MEN1 é uma sindrome
hereditaria, isto é, pode ser transmitida de pais para filhos. MEN1 é causada por uma mutacdo que inativa o gene
também denominado MEN1. Este gene codifica uma proteina chamada MENIN cuja funcdo exata ainda nao foi
estabelecida. Em aproximadamente 75% a 90% das familias com MEN1 o exame genético é capaz de identificar uma

mutacdo de MEN1.

Utilidade da Analise Genética do gene MEN1

1. Em individuos com manifestagdes clinicas de MEN1: Confirmagdo do diagnostico de MEN1
2. Em familiares de pacientes com MEN1:

e Apds a detecgdo da mutagdo em um individuo da familia a avaliagao genética em outros familiares;

e Pode confirmar o diagndstico de MEN1 em individuos com manifestac¢des clinicas de MEN1;

e Pode excluir o diagndstico de MEN1 quando a andlise genética é negativa para a mutacao ja identificada na
familia. Nestes individuos ndo é necessario que se faga o acompanhamento peridédico com testes
laboratoriais;

e Em individuos assintomdticos que sdo portadores de uma mutagdao, recomenda-se iniciar um programa de
monitoramento clinico e laboratorial periddico feito ao longo da vida a fim de detectar precocemente as possiveis
manifestacgdes clinicas de MEN1.
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Por favor, preencha o questionario abaixo:

1. Qual foi a apresentacdo clinica que levou ao possivel diagndstico de MEN1?

e Hiperparatiroidismo:

e Tumor na hipdfise:

e Tumor no pancreas:

Outros sintomas:

2. Data do diagndstico: /

e Sem sintomas:

e Perda dssea:

Sim( )Nado( )
Sim( )Nado( )
Sim( )N3o( )
e Sou parente de uma pessoa com MEN1: Sim( )Ndo( )
3. Caso tenha hiperparatiroidismo responda as perguntas:
Sim( )Ndo( )
Sim( )Nao( )
Sim( )Ndo( )

e Pedra nosrins:

Tratamento realizado:

e Paratiroidectomia (uma glandula ressecada) ( )

e Paratiroidectomia (3 % glandulas ressecadas) ( )

e Paratiroidectomia total (todas as glandulas ressecadas) ( )

e Tratamento clinico/ndo cirdrgico ( )

Data da cirurgia:

4. Caso tenha tumor pancredtico responda as perguntas abaixo:

e Tumor ndo é funcionante (ndo produz horménios) ( )

e  Tumor produz hormoénios (

Gastrina: Sim ( ) Nao( )
Insulina: Sim( )Nao( )
Nao sei( )

Outros:

)
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5. Caso tenha tumor da glandula hipdfise responda as perguntas abaixo:

e Tumor ndo é funcionante (ndo produz hormonios) ( )

e  Tumor produz hormoénios ()

e Prolactina (Prolactinoma):

Sim( )Nao( )

e GH (hormonio do crescimento — Acromegalia): Sim( )N&ao( )

e (Cortisol (doenga de cushing’s):
e Niaosei( )

Outros:

Sim( )Nado( )

6. Existe alguém em sua familia com:

e Hiperparatiroidismo?

e Tumor no pancreas?

e Tumor na hipdfise?

e (Calcio no sangue elevado?
e Pedra nos rins?

e Hipoglicemia (agUcar baixo) Sim( )Ndo( )Na&osei( )
o Diarréia cronica Sim( )Ndo( )Na&osei( )
e Ulcera no estdbmago Sim( )Ndo( )Naosei( )
e Osteoporose (fraturas dsseas, perda dssea) Sim( )Ndo( )Naosei( )

Sim( )Ndo( )Ndosei( )
Sim( )Ndo( )Ndosei( )
Sim( )Ndo( )Naosei( )
Sim( )Nao( )Naosei( )
Sim( )Ndo( )Ndosei( )

Se ha alguém com as manifestagdes acima, por favor, especifique quem (irmaos, pai, mae, primos, tios,

avos) e indique qual manifestacdo.
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