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Apresentacao do Projeto:

Trata-se de um projeto para implantagdo de biorepositério de doengas neuro-psiquiatricas e casos-controle.
O estudo prevé recrutamento e coleta de 700 pacientes e 300 individuos controle.

O presente projeto pretende estudar os aspectos moleculares das seguintes doencasas: epilepsias,
malformacdes do desenvolvimento cortical, coreias, ataxias, paraparesias espag sticas, distonias, transtorno
afetivo bipolar, esquizofrenia, doenc¢as musculares, doenc¢as mitocondriais, doenc¢a de Parkinson,
acidente vascular cerebral e demeg¢ncias. O projeto esta¢, dividido em sub-projetos, com a descric¢a¢ o
detalhada das estrate¢ gias que sera¢,0 utilizadas para cada uma dessas doenc¢,as.

Sera¢,0 utilizados diversas te¢ cnicas de biologia molecular para identificac¢ a¢,0 de mutac¢ o¢,es conhecidas
ou novas, como PCR, sequenciamento convencional e de tereceira gerac¢a¢ 0 e anaglises de
bioinformagtica. No Subprojeto 1 (Epilepsias e Malformac¢ o0¢es do Desenvolvimento Cortical), sera¢o
avaliadas mutac¢o¢es atrave¢s da implantac¢gao da tecnologia de sequ¢enciamento, baseada em
equipamento de terceira gerac¢a¢ 0 € um novo sistema de detecc¢ a¢ o eletrog nico, sistemalon Torrent® .

No subprojeto 2 serag, realizada a captura e o sequenciamento do exoma em amostras de DNA de
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indivi¢,duos afetados por formas familiares de epilepsia mioclog¢ nica juvenil (EMJ), epilepsia do lobo temporal
(ELT) e benigna rola¢ ndica epilepsia (BRE) e Malformac¢o0¢,es do desenvolvimento cortical (MCD) nas
quais as mutac¢,o¢.es ja¢, descritas na¢,o foram identificadas. Nessa investigac¢,a¢ 0 sera¢,o utilizados kits de
captura e enriquecimento Illlumina TruSeq®, ale¢,m do sequenciamento 11 usando a lllumina Hi-seq 2.000.
Apo¢ s 0 sequenciamento, serag, realizada anag lise de bioinformagtica nos dados obtidos a fim de identificar
variantes potencialmente patoge¢nicas.

Os pacientes serag¢,0 recrutados nos ambulato¢ rios do HC-UNICAMP (Neurogenegtica, Epilepsia, Epilepsia
de difi¢.cil controle, Epilepsia infantil, Distu¢ rbio do Movimento, Doenc¢as Neuromusculares, Distonias,
Toxina Botuli¢ nica, Demeg¢ ncias, Neurovascular ou Psiquiatria). Sera¢ o coletados de 20-30 ml de sangue
perife¢rico para o estudo, ale¢,m do exame cli¢nico e anamnese. Sera¢ 0 coletados dados do prontuagrio
me¢ dico.

Objetivo da Pesquisa:

Identificar as mutac8es responsaveis pelos respectivos fendtipos, em um grupo de doengas
neuropsiquiatricas, incluindo: epilepsias, malforma¢des do desenvolvimento cortical, coreias, ataxias,
paraparesias espasticas, distonias, transtorno afetivo bipolar, esquizofrenia, doencas musculares, doencas
mitocondriais, acidente vascular cerebral, doenca de Parkinson e deméncias.

Avaliagdo dos Riscos e Beneficios:

Os procedimentos a serem realizados sdo de pequeno risco para o individuo, sendo o principal deles a
coleta de sangue por puncdo venosa.

Como beneficios, em alguns casos sera possivel a identificagdo das mutacdes associadas as doencas dos
pacientes incluidos no estudo, o que implica na possibilidade de algoritmos mais eficientes de diagnoéstico e
tratamento. Os autores alertam que, muitas ,a da mutacdo nado resulta uma mudancaa no tratamento, o que
€ compreensivel quando se trata de estudos genéticos.

Informagbes geradas durante o projeto e que possam ter implicagcdes na confirmagéo diagndéstica de
individuos sintomaticos serdo comunicadas aos profissionais responsaveis pelo acompanhamento destes
pacientes, nas sessfes de orientacdo e aconselhamento genético dos ambulatérios de Neurogenética, cuja
pesquisadora principal é a responsavel.

Comentérios e Consideracdes sobre a Pesquisa:

O projeto esta bem escrito e detalhado, assim como os procedimentos que serdo aplicados aos voluntarios
sadios e portadores de doenca. apresenta relevancia cientifica e social, a médio e longo prazos. O estudo
sera patrocinado pelo proprio pesquisador. Foram acrescentadas ao projeto principal as informacgdes sobre
o local onde seréo recrutados e onde serdo coletados os exames do grupo controle.

Consideracdes sobre os Termos de apresentacdo obrigatoria:
O TCLE esta bem redigido, é de facil entendimento para o voluntario e prevé armazenamento de
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material biolégico. Estdo presentes todos os termos de apresentagéo obrigatdria previstos pela Resolugéo
196/96 e complementares, assim como o0 "Regulamento do Biorepositorio de Doencas Neuropsiquiatricas!".

Recomendagdes:
Nada a declarar.

Conclus8es ou Pendéncias e Lista de Inadequagdes:

Foram acrescentadas ao projeto principal as informagdes sobre o recrutamento dos voluntarios do grupo
controle, com priorizacéo inicial para membros da familia de pacientes, porém nao portadores das doencas.
As amostras serdo coletadas nos ambulatérios de Genética e Neurologia HC-Unicamp e Hemocentro-
UNICAMP.

Situacdo do Parecer:
Aprovado

Necessita Apreciacdo da CONEP:

Nao

Consideragdes Finais a critério do CEP:

Aprovado em reunido do colegiado, em 23 de Abril de 2013.

CAMPINAS, 26 de Abril de 2013

Assinador por:

Fatima Aparecida Bottcher Luiz
(Coordenador)
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