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Estudo de Dislipidemias
ENQUADRAMENTO DO ESTUDO Familiares Monogénicas Raras
O termo dislipidemia refere-se a um conjunto de doengas do metabolismo ,
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lipidico caracterizadas por um aumento ou decréscimo de uma ou mais par- DE SAUDE Doutor icardo Jorge
ticulas lipidicas no plasma. A maioria das dislipidemias associadas a valores
elevados de colesterol total e c-LDL e/ou valores baixos de c-HDL conferem um risco aumentado de doengas cardiovasculares.
Hipolipidemias como a abeta ou hipobeta lipoproteinemia apresentam varias manifestacdes desde ma progressao ponderal a
problemas neurologicos. A maioria destas dislipidemias sdo raras e tém causa genética conhecida, mas estdo subdignosticadas
mundialmente. Para que se possa compreender e atuar a nivel da preveng¢ao das varias doengas causadas por alteracdes no
metabolismo dos lipidos € necessario a realizagdo de estudos de investigacdo nesta area.

O QUE E O ESTUDO DE DISLIPIDEMIAS FAMILIARES MONOGENICAS RARAS?

O Estudo de Dislipidemias Familiares Monogénicas Raras é um estudo de investigacdo que tem como objetivo identificar a
causa da dislipidemia em pessoas que apresentem diagndstico clinico de uma das seguintes dislipidemias: sindrome de qui-
lomicronemia familiar; deficiéncia em lipase acida lisossomal; hipocolesterolemia (abetalipoproteinemia e hipobetalipopro-
teinemia); doenga de Anderson ou doenca de retencdo das quilomicras; doenca de Tangier; deficiéncia em ApoAl; doenga do olho
de peixe (fish eye disease); lipodistrofia parcial familiar tipo Dunnigan; sitosterolemia e outras dislipidemias genéticas. Tem tam-
bém como objetivo aumentar o conhecimento sobre os mecanismos do desenvolvimento da doenca nas pessoas afetadas atra-
vés da realizagdo de estudos funcionais in vitro das variantes encontradas. Este estudo é realizado por sequenciacdo de nova
geracdo (painel de genes alargado associado a dislipidemia). SO serdo reportados ao seu médico as variantes relevantes encon-
tradas associadas a dislipidemia em estudo. A identificacao precoce da causa genética da dislipidemia permite obter o diagnosti-
co correto, fundamentando a introdugcdo atempada de medidas terapéuticas e aconselnamento de estilos de vida de modo a
melhorar o prognodstico do doente. Este estudo teve inicio em 2017 e é um estudo que se mantera ativo enquanto for possivel
obter financiamento externo para manter o estudo gratuito. Este estudo foi submetido & Comiss3o de Etica do Instituto Nacional
de Saude Doutor Ricardo Jorge e a Comissdo Nacional de Prote¢do de Dados.

O QUE TEREI DE FAZER PARA PARTICIPAR E QUE ANALISES/TESTES IRAO SER REALIZADOS?

No ambito deste estudo sera realizada uma colheita de sangue, cerca de 15-20 ml no total, para a determinacdo de parametros
bioquimicos de relevancia e extracdo de DNA/RNA para estudos moleculares.

Sera ainda preenchido um questionario onde serdo pedidas informagdes sobre alguns dos seus dados pessoais e elementos da
sua historia clinica importantes para este estudo. A participacdo neste estudo € livre e voluntaria, tendo o participante a liberdade
de decidir sobre a sua participacdo sem comprometer a prestacdo de cuidados de saude que lhe sejam devidos. Os riscos asso-
ciados a esta colheita sao os mesmos associados a qualquer colheita de sangue venoso, nao existindo nenhum risco acrescido.
As analises efetuadas serao gratuitas, porém, ndao havera qualquer tipo de compensacao financeira pela sua participagdao ou des-
locagao. Estes estudos sao confidenciais e 0 anonimato dos participantes esta assegurado de acordo com as normas éticas dos
estudos genéticos: os dados referentes a sua identidade ndo constarao nas bases de dados do estudo, uma vez que esta infor-
macao estara codificada. SO o coordenador e o responsavel pelo estudo € que conhecem a chave para descodificagao do
participante. As amostras e informacdes obtidas serdo utilizadas apenas para trabalhos de investigacdo e serdo guardadas pelo
tempo em que o estudo estiver ativo.

IREI TER ACESSO AOS RESULTADOS DAS ANALISES/TESTES PARA OS QUAIS TIREI SANGUE?

Como participante no estudo ira ter acesso aos seus dados clinicos e moleculares, podendo exigir ser retirado deste estudo se
assim o desejar. Todos os resultados obtidos serdo enviados para o seu médico assistente. Os resultados das analises bioquimi-
cas serdo enviados no prazo de 2 semanas e os resultados moleculares serdo enviados no prazo maximo de 12 meses.

IMPORTANCIA DOS REGISTOS NACIONAIS E INTERNACIONAIS

Os registos nacionais e internacionais de doencas especificas sao importantes para a observagdo da realidade nacional, europeia
ou internacional, permitindo o aumento do conhecimento cientifico de determinada doenca, neste caso das dislipidemias fami-
liares, em termos da sua prevaléncia, distribuicdo e controlo. Este conhecimento ird permitir desenhar estratégias nacionais e/ou
internacionais para melhorar a qualidade e esperanca de vida destes doentes, nomeadamente atraves da publicacao de orien-
tacdes sobre a identificacdo e tratamento precoce destes doentes de forma a reduzir o seu elevado risco cardiovascular e
neurologico. Os dados pessoais como nome, morada e outros contactos, ndo serao inseridos nestes registos, sendo por esta
razdo chamados de registos anonimizados.
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DECLARACAO DE CONSENTIMENTO INFORMADO E ESCLARECIDO W@
Estudo de Dislipidemias Familiares Monogénicas Raras

Eu, abaixo-assinado,

(nome completo do participante do estudo)

compreendi a explicagao escrita e verbal que me foi dada acerca deste estudo de investigacao, tomando conhecimento dos
objetivos, métodos, beneficios previsiveis e riscos potenciais, bem como das garantias de confidencialidade previstas para os
dados que disponibilizo. Foi-me dado tempo de reflexao e oportunidade de fazer as perguntas que julguei necessarias, obtendo
respostas satisfatorias.

Sei que tenho o direito de recusar, a qualquer momento, a minha participagdo no estudo de investigagao através do contacto
com a coordenadora do estudo abaixo identificada, sem que isso possa ter como efeito qualquer prejuizo na assisténcia que me
é prestada. Sei também que ndo serei ressarcido de quaisquer despesas decorrentes da participagdo.

Declaro ainda que fui informado dos objetivos deste estudo e aceito participar nele, autorizando o tratamento anonimizado e
automatizado dos dados.

Autorizo a insercdo dos meus dados anonimizados num Registo Nacional de Dislipidemias Familiares Monogénicas Raras.
sim nao
Autorizo a inser¢ao dos meus dados anonimizados num Registo Internacional de Dislipidemias Familiares Monogénicas Raras.

sim nao

Autorizo a publicagdo dos meus resultados individuais anonimizados (caso clinico) em artigos cientificos.

sim nao

Autorizo que sejam guardadas as amostras e os dados obtidos para utilizacao em estudos futuros devidamente aprovados pela
Comisséo de Etica para a Saude do INSA.

sim nao

Se respondeu afirmativamente a pergunta anterior, pretendo que as amostras sejam tornadas anénimas de forma definitiva.

sim nao

Caso nao seja possivel contactar diretamente com o meu médico, autorizo o contacto pela equipa de investigagao para o
seguimento deste estudo.

sim nao

Compreendo que este € um estudo de investigagao cujo tempo de resposta dependera das condi¢des de financiamento atuais,
mas o meu médico assistente recebera um resultado no prazo maximo de 12 meses.

sim nao

Estas sao as condicdes em que decido livremente participar neste estudo de investigagao.

Localidade Data / /

Assinatura do participante
(ou no caso de menor, nome e assinatura do seu representante legal)

Assinatura do investigador ou do médico assistente,
que prestou os esclarecimentos devidos e apresentou o consentimento

Coordenadora do estudo: Doutora Mafalda Bourbon
Tel: 217 508 126 | Email: mafalda.bourbon@insa.min-saude.pt

Responsavel do estudo: Doutora Ana Catarina Alves Encarregado de Protecdo de Dados do INSA, IP: Dr. Anténio Azevedo
Tel: 217 508 130 | Email: catarina.alves@insa.min-saude.pt Tel: 223 041 155 | Email: antonio.azevedo@insa.min-saude.pt

1. Considerando a “Declaragédo de Helsinquia” da Associagdo Médica Mundial (Brasilia 2013)
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