PodoNet

Registo clinico e Estudo do Risco Genético
para Sindrome Nefrético cortico-resistente

Informacgao para os pais

Caros pais,

O/A vosso/a filho/a tem um sindrome nefrético cortico-resistente. Como é certamente do
vosso conhecimento, a funcao de filtragdo do rim esta alterada, do que resulta perda macicga
de proteinas na urina. O sindrome nefrético pode originar varios sintomas, incluindo
retencdo de agua nos tecidos (edema), aumento dos niveis sanguineos de lipidos e uma
predisposicao para infecgcoes e formacgao espontanea de coagulos sanguineos (trombose). A
longo prazo, pode ocorrer diminui¢cao progressiva da fungao renal global .

A maioria dos casos de sindrome nefrético € causada por uma desregulagao transitoria do
sistema imunolégico. A maioria das criangas responde rapidamente aos corticoides, que
causam supressado do sistema imunolégico. Se o tratamento com corticoides resultar, as
criangas recuperam completamente e a fungao renal permanecera normal. Contudo, 1 em
cada 8 criangas com sindrome nefrotico ndo responde ao tratamento com corticéides: sado
“cortico-resistentes”. Nestes casos, a proteinuria pode ser frequentemente eliminada ou,
pelo menos, reduzida utilizando farmacos imunossupressores mais fortes.

Na maioria dos casos, a causa do sindrome nefrético € desconhecida. Recentemente, foram
identificadas em pacientes e nas suas familias, anomalias genéticas que causam sindrome
nefrético cortico-resistente. As formas genéticas da doenga habitualmente ndo respondem a
qualquer tipo de medicacdo imunossupressora. Nestes casos sdo administrados outros
medicamentos para reduzir a perda urinaria de proteinas e estabilizar a fungao renal.

O sindrome nefrético cortico-resistente € uma doenca rara. Deste modo, o nosso
conhecimento acerca das causas e eficacia do tratamento médico € muito limitado. Em
cooperacgao com varios centros europeus de doengas renais pediatricas, iremos desenvolver
um registo para recolha e analise de dados sobre as causas, evolugdo e progndstico da
doenca. O objectivo deste estudo é optimizar os cuidados médicos e a qualidade de vida
das criangas com sindrome nefrético cortico-resistente, identificando as terapéuticas mais
eficazes e evitando tratamentos desnecessarios.

Em que consistira precisamente este estudo?

Se o/a vosso/a filho/a participar no projecto PodoNet project, a sua histéria clinica sera
pormenorizadamente registada numa consulta médica num dos nossos centros. Esse
registo inclui as manifestacbes e evolugcdo da doenca, as modalidades terapéuticas, os
medicamentos administrados e a histéria familiar de doencas renais. Esta informacéao
clinica, assim como varios parametros laboratoriais (tais como, testes de funcao renal,
proteinas do sangue, proteinuria) serdo registados numa base de dados na internet (o
registo PodoNet).

Anualmente obteremos uma amostra adicional de sangue (5 ml) e de urina (20 ml) no
contexto de uma consulta de rotina. A analise do risco genético sera efectuada uma unica



vez, numa amostra adicional de sangue de 5 a 10 ml de volume. Esta analise determinara
variagbes genéticas comuns do genoma completo que podem estar associadas com o
sindrome nefrético cortico-resistente. Com o vosso consentimento e, se nao tiver sido
efectuado previamente, pesquisaremos também anomalias genéticas raras (mutacgdes) de
potencial importancia para o/a vosso/a filho/a e para a vossa familia. No caso de serem
encontradas mutacdes de significado clinico, sera informado o vosso médico assistente,
desde que o desejem.

Como ira ser assequrada a confidencialidade dos dados pesssoais?

Para todos os dados recolhidos durante o estudo sera criado um pseudénimo (o que
significa que nao serao registados nomes; todos os dados serdo codificados). Os dados
serdo registados e gravados numa base de dados segura da Internet (registo PodoNet).
Desta forma, apenas o médico responsavel de cada centro pode relacionar determinados
dados com cada paciente em concreto. As amostras de sangue, urina e DNA serdo apenas
identificadas com o cédigo do paciente gerado pela base de dados; deste modo, nenhum
laboratério podera identificar as amostras como pertencendo ao vosso filho.

As regulamentagbes da confidencialidade médico/doente e todas as leis nacionais de
proteccdo de dados pessoais serdo respeitadas.

Os pais podem desistir da participagao do/a seu/sua filho/a no estudo em qualquer momento
e sem necessidade de especificacdo das razbées. Em caso de desisténcia, ndo havera
quaisquer consequéncias negativas na sua assisténcia médica. A pedido dos pais, todos os
dados recolhidos para o estudo serdao eliminados e todas as amostras serdo destruidas,
excepto se houver obrigacdes legais de arquivo de amostras impostas pela lei ou estatutos.

Ficariamos muito agradecidos se concordasse em que o/a seu/sua filho/a participasse neste
estudo.

< Investigador Principal: Prof. Dr. Caldas Afonso >
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Consentimento informado

Concordo que o/a meu/minha filho/a participe no projecto
PodoNet.

Foi-me dada informagao detalhada sobre os objectivos e conteudos do registo clinico e do
estudo para determinagao do risco genético no sindrome nefrético cortico-resistente. Li
previamente a informacao sobre o estudo e tive oportunidade de fazer perguntas e discutir
pessoalmente com o Dr.

Sei que eu ou o/a meu/minha filho/a podemos desistir do estudo em qualquer momento,
sem necessidade de especificacdo das razbées e sem consequéncias negativas para a
assisténcia médica dele/a.

Concordo com a investigagdo de doencas genéticas raras que possam causar ou promover
o sindrome nefrético cortico-resistente. Fui informado da relevancia e consequéncias de um
resultado anormal na referida investigagao genética.

Fui informado e concordo que os dados pessoais, amostras de sangue e urina recolhidos no
contexto do projecto PodoNet sejam guardados e armazenados sob um pseuddnimo.
Compreendo que n&o havera acesso aos dados originais por parte de terceiros.

[J Se desistir do consentimento para participar no estudo, quero que todos os dados
sejam eliminados.

[1  Se for detectada qualquer alteragao genética relevante que possa causar o sindrome
nefroético cortico-resistente, quero ser informado pelo meu médico assistente.

Local, Data Nome e Assinatura do Médico



