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DADOS DO PARECER

Trata-se de um projeto para implantação de biorepositório de doenças neuro-psiquiátricas e casos-controle.

O estudo prevê recrutamento e coleta de 700 pacientes e 300 individuos controle.

O presente projeto pretende estudar os aspectos moleculares das seguintes doençasas: epilepsias,

malformações do desenvolvimento cortical, coreias, ataxias, paraparesias espa¿sticas, distonias, transtorno

afetivo bipolar, esquizofrenia, doenc¿as musculares, doenc¿as mitocondriais, doenc¿a de Parkinson,

acidente vascular cerebral e deme¿ncias. O projeto esta¿ dividido em sub-projetos, com a descric¿a¿o

detalhada das estrate¿gias que sera¿o utilizadas para cada uma dessas doenc¿as.

Sera¿o utilizados diversas te¿cnicas de biologia molecular para identificac¿a¿o de mutac¿o¿es conhecidas

ou novas, como PCR, sequenciamento convencional e de tereceira gerac¿a¿o e ana¿lises de

bioinforma¿tica. No Subprojeto 1 (Epilepsias e Malformac¿o¿es do Desenvolvimento Cortical), sera¿o

avaliadas mutac¿o¿es atrave¿s da implantac¿ao da tecnologia de sequ¿enciamento, baseada em

equipamento de terceira gerac¿a¿o e um novo sistema de detecc¿a¿o eletro¿nico, sistemaIon Torrent® .

No subprojeto 2 sera¿ 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 mioclo¿nica juvenil (EMJ), epilepsia do lobo temporal

(ELT) e benigna rola¿ndica epilepsia (BRE) e Malformac¿o¿es do desenvolvimento cortical (MCD) nas

quais as mutac¿o¿es ja¿ descritas na¿o foram identificadas. Nessa investigac¿a¿o sera¿o utilizados kits de

captura e enriquecimento Illumina TruSeq®, ale¿m do sequenciamento 11 usando a Illumina Hi-seq 2.000.

Apo¿s o sequenciamento, sera¿ realizada ana¿lise de bioinforma¿tica nos dados obtidos a fim de identificar

variantes potencialmente patoge¿nicas.

Os pacientes sera¿o recrutados nos ambulato¿rios do HC-UNICAMP (Neurogene¿tica, Epilepsia, Epilepsia

de difi¿cil controle, Epilepsia infantil, Distu¿rbio do Movimento, Doenc¿as Neuromusculares, Distonias,

Toxina Botuli¿nica, Deme¿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¿o coletados dados do prontua¿rio

me¿dico.

Identificar as mutações responsáveis pelos respectivos fenótipos, em um grupo de doenças

neuropsiquiátricas, incluindo: epilepsias, malformações do desenvolvimento cortical, coreias, ataxias,

paraparesias espásticas, distonias, transtorno afetivo bipolar, esquizofrenia, doenças musculares, doenças

mitocondriais, acidente vascular cerebral, doença de Parkinson e demências.

Objetivo da Pesquisa:

Os procedimentos a serem realizados são de pequeno risco para o indivíduo, sendo o principal deles a

coleta de sangue por punção venosa.

Como benefícios, em alguns casos será possível a identificação das mutações associadas às doenças dos

pacientes incluídos no estudo, o que implica na possibilidade de algoritmos mais eficientes de diagnóstico e

tratamento. Os autores alertam que, muitas ,a da mutação não resulta uma mudançaa no tratamento, o que

é compreensível quando se trata de estudos genéticos.

Informações geradas durante o projeto e que possam ter implicações na confirmação diagnóstica de

indivíduos sintomáticos serão comunicadas aos profissionais responsáveis pelo acompanhamento destes

pacientes, nas sessões de orientação e aconselhamento genético dos ambulatórios de Neurogenética, cuja

pesquisadora principal é a responsável.

Avaliação dos Riscos e Benefícios:

O projeto está bem escrito e detalhado, assim como os procedimentos que serão aplicados aos voluntários

sadios e portadores de doença. apresenta relevância científica e social, a médio e longo prazos. O estudo

será patrocinado pelo próprio pesquisador. Foram acrescentadas ao projeto principal as informações sobre

o local onde serão recrutados e onde serão coletados os exames do grupo controle.

Comentários e Considerações sobre a Pesquisa:

O TCLE está bem redigido, é de fácil entendimento para o voluntário e prevê armazenamento de
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material biológico. Estão presentes todos os termos de apresentação obrigatória previstos pela Resolução

196/96 e complementares, assim como o "Regulamento do Biorepositório de Doenças Neuropsiquiátricas!".

Nada a declarar.

Recomendações:

Foram acrescentadas ao projeto principal as informações sobre o recrutamento dos voluntários do grupo

controle, com priorização inicial para membros da família de pacientes, porém não portadores das doenças.

As amostras serão coletadas nos ambulatórios  de Genética e Neurologia HC-Unicamp e Hemocentro-

UNICAMP.

Conclusões ou Pendências e Lista de Inadequações:

Aprovado

Situação do Parecer:

Não

Necessita Apreciação da CONEP:

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

Considerações Finais a critério do CEP:

CAMPINAS, 26 de Abril de 2013

Fátima Aparecida Bottcher Luiz
(Coordenador)
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