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Pacientes com AR-HIGM apresentam infec¢des recorrentes por patégenos
extracelulares, infec¢des no trato respiratério superior e inferior, hiperplasia linfoide
(presente em 70% dos casos) e concentragdes séricas de IgG, IgE e IgA baixas e IgM
altas. Uma vez que estes defeitos genético-moleculares resultam em caracteristicas
clinicas similares, o estudo molecular e genético € importante para a realizacio do
diagnéstico diferencial, estratégia terapéutica e progndstico dos casos. Por sua vez, o
avanco do conhecimento sobre a fisiopatologia deste grupo de doencas permitiu
redefinir a classificacdo e o entendimento de novos mecanismos imunopatolégicos em

humanos.

Procedimentos:
Etapa 1 - Identificacdo e encaminhamento do Paciente

ApOs a avaliagdo e diagndstico clinico, enviar um e-mail com o formulério de
encaminhamento do paciente preenchidos, com todos os resultados de exames
realizados, junto com o termo de consentimento livre e esclarecido devidamente
preenchido e assinado pelo paciente ou responsdvel.

Etapa 2 — Encaminhamento das Amostras de Sangue para Exames Laboratoriais
Coletar do paciente e controle:

¢ 20 ml de sangue em heparina
¢ 5 mldesangue em EDTA

Coletar dos pais (consanguineos):

¢ 5 ml de sangue em EDTA

- Serdo aceitas amostras que forem entregues nos volumes e tubos solicitados.
- Identificar os tubos com caneta propria para escrita em tubos, que seja resistente agua.

- As amostras devem ser acondicionadas em temperatura ambiente.



TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO
(Maiores de 18 anos)

ESTUDO: Defeitos genético-moleculares e aspectos clinicos de pacientes com
sindrome de Hiper-IgM Autossomica

Vocé estda sendo convidado(a) a participar do projeto de pesquisa acima citado. O
documento abaixo contém todas as informacdes necessdrias sobre a pesquisa que
estamos fazendo. Sua colaboracdo neste estudo serd de muita importincia para nos,
mas se desistir a qualquer momento, isso ndo causard nenhum prejuizo a Vvocé.

Eu (nome € ProfiSSA0), .ieocieeriiiiiiiiiiiiiieiiie ettt sttt et e e e enaaee s ,
residente € dOMICIHATO @  ceeeereeeeieeee e e e e e ens ,
portador da cédula de identidade, RG ... , € 1inscrito no
CPE/MF..........ccooeeevvvvennnnn. nascido(a)em ___/_ /_ , abaixo assinado(a), concordo
de livre e espontanea vontade em participar como voluntdrio(a) do estudo “Defeitos
genético-moleculares e aspectos clinicos de pacientes com sindrome de Hiper-IgM
autossomica.”, declaro que obtive todas as informagdes necessdrias, bem como todos os
eventuais esclarecimentos quanto as dividas por mim apresentadas.

z

O principal objetivo deste estudo € analisar o espectro clinico, imunoldgicos,
epidemioldgicos e defeitos genético-moleculares estabelecendo correlacdo gendtipo x
fendtipo de pacientes brasileiros com sindrome de Hiper IgM autossomica.

Estou ciente que:

I) O estudo se faz necessdrio para que se possa analisar o espectro clinico,
imunolégicos, epidemiolégicos e defeitos genético-moleculares estabelecendo
correlagdo gendtipo x fendtipo de pacientes brasileiros com sindrome de Hiper IgM
autossOmica.

II) Serao realizados:

a) exame de sangue consistird de ndo mais de 20 ml de sangue a serem
extraidos em um periodo de 1 meses, sendo que cada amostra serd de ndo
mais de 20 ml. Os riscos da retirada de sangue sdao hematoma local
(rouxiddo), algum desconforto e, raramente, tontura.

a. Essa(s) coleta(s) serd(ao) feita(s) apenas para este estudo e, com individuos
portadores da Hiper-IgM autossdmica, em nada influenciard (influenciardo) o
meu tratamento; ndo vai (vAo) me curar; ndo vai (vdo) me causar nenhum
problema, exceto o pequeno incomodo de dor no momento da coleta (introducio
da agulha para retirada do sangue).

D A participag@o neste projeto ndo tem objetivo de me submeter a um tratamento,
bem como ndo me acarretard qualquer Onus pecunidrio com relacdo aos
procedimentos médico-clinico-terapéuticos efetuados com o estudo.



II) Tenho a liberdade de desistir ou de interromper a colaboracio neste estudo no
momento em que desejar, sem necessidade de qualquer explicacao;

III) A desisténcia ndo causard nenhum prejuizo a minha saide ou bem estar fisico.
Nao vira interferir no atendimento ou tratamento médico;

V) Os resultados obtidos durante este ensaio serdo mantidos em sigilo, mas
concordo que sejam divulgados em publicacdes cientificas, desde que meus
dados pessoais ndo sejam mencionados;

V) Caso eu desejar, poderei pessoalmente tomar conhecimento dos resultados, ao
final desta pesquisa:

() Desejo conhecer os resultados desta pesquisa.

() Nao desejo conhecer os resultados desta pesquisa.

Estes estudos podem melhorar o entendimento da doenca levando a formas mais
eficazes de diagndstico e tratamento no futuro. E provavel que o voluntdrio em questdao
ndo seja beneficidrio direto destes avancos.

Quaisquer duvidas, que possam ocorrer com relacdo a esse estudo, poderdo ser
contatados:

e Dr. Antonio Condino Neto na Universidade de Sdao Paulo, Laboratério de
Imunodeficiéncia, Av. Prof. Lineu Prestes 1730, Sao Paulo —SP 05508-900,
telefone (11) 3091 7435.

e Stefanie Gomes Klaver na Universidade de Sao Paulo, Laboratério de
Imunodeficiéncia, Av. Prof. Lineu Prestes 1730, Sao Paulo-SP 05508-900,
Telefone (11) 8038-1035 ou (11) 3091-7435

Séao Paulo, de de 2011.

() PACIENIE oo aaae e

Testemunha 1 :

Nome / RG / Telefone

Testemunha 2 :

Nome / RG / Telefone

Responsavel pelo Projeto:

Stefanie Gomes Klaver

Telefone: (11) 3091-7435



TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO
(Menores de 18 anos)

ESTUDO: Defeitos genético-moleculares e aspectos clinicos de pacientes com
sindrome de Hiper-IgM Autossomica

Seu filho estd sendo convidado a participar do presente estudo. O documento abaixo
contém todas as informagodes necessdrias sobre a pesquisa que estamos (ou estaremos)
fazendo.Leia atentamente.Caso tenha duvidas, teremos prazer em esclarecé-las. Se
concordar, o documento serd assinado e so entdo daremos inicio ao estudo. Sua
colaboracdo serd muito importante para nos. Mas, se quiser desistir a qualquer
momento, isto ndo causard nenhum prejuizo, nem a vocé, nem ao(a) seu (sua) filho(a).

U oot , RG o, ,
abaixo assinado(a), concordo de livre e espontinea vontade que meu(minha) filho(a)
................................................................ nascido(a) em / / , seja

voluntario do estudo “Defeitos genético-moleculares e aspectos clinicos de pacientes
com sindrome de Hiper-IgM autossomica ”. Declaro que obtive todas as informacdes
necessdrias e que todas as minhas duvidas foram esclarecidas.

7z

O principal objetivo deste estudo € analisar o espectro clinico, imunoldgicos,
epidemioldgicos e defeitos genético-moleculares estabelecendo correlacdo gendtipo x
fenétipo de pacientes brasileiros com sindrome HIGM autossomica.

Estou ciente de que:

I) O estudo se faz necessdrio para que se possa analisar o espectro clinico,
imunoldgicos, epidemioldgicos e defeitos genético-moleculares estabelecendo
correlacdo gendtipo x fendtipo de pacientes brasileiros com sindrome de Hiper
IgM autossOmica.

IT) Serdo feitas do(a) meu(minha) filho(a): coleta de sangue consistird de nao mais de
20 ml de sangue a serem extraidos em um periodo de 1 meses, sendo que cada
amostra serd de nao mais de 20 ml. Os riscos da retirada de sangue sdo
hematoma local (rouxidao), algum desconforto e, raramente, tontura.

III) Estas coletas serdo feitas apenas para este estudo e em nada influenciardo o
tratamento de meu (minha) filho(a); e ndo vai (vdo) me causar nenhum
problema, exceto o pequeno incomodo de dor no momento da coleta (introdugdo
da agulha para retirada do sangue).

IV) A participacdo neste estudo ndo tem fins terapéuticos e serd sem custo algum para
mim;
V)  Tenho a liberdade de desistir ou interromper a colaboracdo neste estudo
no momento em que desejar, sem necessidade de dar qualquer explicacdo;
VI) A desisténcia ndo causard nenhum prejuizo a mim, nem (a) meu (minha)
filho(a), nem interferird no atendimento ou tratamento médicos a que ele(ela)
estiver sendo submetido;
VII) Os resultados obtidos durante este estudo serdo mantidos em sigilo, mas
concordo em que sejam divulgados em publicacdes cientificas, desde que nem o



VI)

meu nome, nem 0 de meu filho sejam mencionados;
VIII) Caso eu deseje, poderei tomar conhecimento dos resultados ao final deste
estudo;

IX) Poderei contatar a Secretaria da Comissdo de Etica em Pesquisa com
Seres Humanos — ICB/USP -, no Fone 3091.7733 para recursos ou reclamagoes
em relacdo ao presente estudo.

N6s como pais, concordamos em passar o telefone e endereco para o
pesquisador.

Contatos dos pais:

Nome pai:

Nome mae:

Telefone residencial: Telefone celular:

Endereco:

Cidade: Estado: CEP:

Quaisquer dividas, que possam ocorrer com relacdo a esse estudo, poderdo ser

contatados:

Dr. Antonio Condino Neto na Universidade de Sao Paulo, Laboratério de
Imunodeficiéncia, Av. Prof. Lineu Prestes 1730, Sdo Paulo —SP 05508-900,
telefone (11) 3091 7435.

Stefanie Gomes Klaver na Universidade de Sao Paulo, Laboratério de
Imunodeficiéncia, Av. Prof. Lineu Prestes 1730, Sao Paulo-SP 05508-900,
Telefone (11) 8038-1035 ou (11) 3091-7435

OBS: Assinalar abaixo com (x):

() Desejo conhecer os resultados desta pesquisa.

() Nao desejo conhecer os resultados desta pesquisa.

Séao Paulo, de de 2011.

( ) Paciente / ( ) Responsavel

Testemunha 1 :

Nome / RG / Telefone

Testemunha 2 :

Responsdvel pelo Projeto:

Nome / RG / Telefone

Stefanie Gomes Klaver
Telefone: (11) 3091-7435



Estudo de Pacientes com Suspeita de Imunodeficiéncia Primaria

Laboratorio de Alergia e Imunodeficiéncias em Humanos

Paciente encaminhado por:

Nome H.C. Ano Nascimento Sexo Idade - Diagndstico
Tel: M F Anos_____
Meses ___
Consangiiinidade N° Gesta: 1 2 3 4 | No.filhos: 1 2 3 4 5 | Sadios: Sim( )Nio ()
567 8910 678910
Sim ( ) Nao (0) Infec.repet. Sim () Nao ()
NE* NE*
Tipo
Antecedentes Familiares Heredograma
Falecimentos Parentesco Idade de 6bito Dx IDP
precoces
Sim () Nao ()
Sim () Nao ()
DGC Sim( )Nao ()
Outra
Vacinas BCG Idade de Reacdo adversa Adenomegalias
aplicacdo
Sim () Nao () meses Sim( ) Ndo () BCG disseminada
Nio especificado () Outra
Hep B — DPT/dT- Triplice — Hib - Varicela — VTV -
S ()N ( )NE* S( )N ( )NE* S( )N ( )NE* S ()N ( )NE* S ()N ( )NE* S( ON( )NE*
Sabin — Salk — Sarampo — Mening — Pneumo Pélio —
S ( )N ( )NE* S ( )N ( )NE* S ( )N ( )NE* S ( )N ( )NE* S( )N( )NE* S( )N( )NE*
Reacdo adversa? ( )sim ( )ndo. Especificar: vacina
Manifestacio
DNPM BDNPM S( )N( )NE* RDNPM S( )N( )NE*,
Detalhar:
DPE >p90% S( )N( ) <p10% S( )N(0) >p10% e <p90% S( )N(0)

17 manifestacao

Motivo de Estudo

Idade Local Infec. Repeti¢do Sim ( )Nao ( )
ano Manifest. Grave Sim ( )Nao ( )
meses Histéria Familiar Sim ( )Néo ( )
Outro Sim ( )Nao (0). Especificar:
Manifestacées No. de Microorg. Microorganismo Isolado Localizacio
episédios | isolado

Sim ( )Nao ( )




1 Otite

2 Pneumonia

3 Pneumonia / DP

3 Amigdalite

4 Linfonodo

5ITU

6 Meningite

7 Artrite

8 Osteomielite

9 Diarréia

10 Infecgdes de Pele

Especificar:

11 Artrite

12 Sepse

13 Colangite esclerosante

14 Outras
Granulomas N° episodios Localizacdo 3 Cardiaco Microorg. Isolado No. Hospitaliza¢oes
Sim ( )Nao (0) 1 TGI Outra:

2 Urinario

Exames Laboratoriais — inicio investigago

HMG Hb Leuco NT LT PLQ
Imunoglobulinas (antes | IgG IgM IgA IgE

da reposicao de

Gama)

Complemento C3 C4 CH50

Quimiotaxia Mono PMN

Mono Mig.Espontanea

PMN Mig estim. soro nl




Mig. estim. soro pcte
Superéxido Mono PMN NBT
Espontaneo Repouso Estimulado
Estimulado
Tratamento Administragdo Tratamento atual Obito Causa
1IFNy Sim ( )Nao (0) Sim ( )Nao (0) Sim ( )Nao (0) 1 Conhecida
2 ITRA Data de inicio Idade 2 Desconhecida
3 FLUCO Autépsia Laudo
4 SMX +TMP Sim ( )Nao ()

5 Prednisona

6 TMO 7 Outros

* = ndo especificado

OUTRAS MANIFESTACOES - LIVRE RELATO DE OCORRENCIAS




