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Termo de Consentimento Livre e Esclarecido 
 
 

Projeto: Investigação laboratorial da Síndrome Velocardiofacial e possíveis 

fenocópias 

Coordenadora: Profa. Dra. Vera Lúcia Gil da Silva Lopes 

Responsável local/ Hospital participante: 

_______________________________________________ 

   

Qual o objetivo desse estudo? 

 Este estudo tem como objetivo identificar anormalidades em cromossomos ou genes 

de indivíduos com suspeita de Síndrome Velocardiofacial.  

  

Como esse estudo será feito? 

 Todos os pacientes são primeiramente avaliados por um médico geneticista que realiza 

avaliação clínica, registro fotográfico e história familiar. Além da avaliação médica serão 

realizados exames complementares, que poderão ser todos ou alguns dos seguintes, 

dependendo da necessidade: nasofibroscopia, ecocardiografia, ressonância magnética ou 

tomografia computadorizada, ultra-som abdominal e de vias urinárias, avaliação oftalmológica 

e auditiva. Após a avaliação médica será realizada coleta de sangue por punção venosa. O 

sangue do paciente será utilizado para extração do DNA ou para cultivo celular, a partir dos 

quais serão investigadas perdas ou ganhos de pequenos fragmentos dos cromossomos.  

Se houver algum achado no exame que necessite mais investigação, poderá ser 

necessária nova coleta, para confirmação dos resultados. Todas as amostras de sangue 

coletadas serão processadas e guardadas nos Laboratórios de Genética Molecular e 

Citogenética do Departamento de Genética Médica da FCM/UNICAMP. 

Para todos os pacientes está previsto o armazenamento de DNA para estudos futuros, 

no entanto, o responsável pelo paciente poderá escolher entre autorizar ou não o 

armazenamento do DNA. De todo modo, antes de se realizar qualquer estudo futuro, será 

solicitada a aprovação do Comitê de Ética em Pesquisa para tal.
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Existe risco ou desconforto? 

 Para as avaliações pelo médico geneticista, não haverá riscos ou desconfortos para os 

pacientes e suas famílias.  

Os exames complementares serão realizados por profissionais habilitados, sendo que 

para a realização da Ressonância Magnética, as crianças menores de cinco anos e aquelas de 

difícil controle necessitarão receber um calmante. Normalmente, isso já é realizado. A 

anestesia pode, em alguns casos, fazer o coração bater mais rápido, dificuldade para respirar, 

aumento de saliva na boca e agitação. Todos esses são sintomas temporários.  

A coleta de sangue será realizada por profissional habilitado e com material adequado, 

com risco apenas de dor leve durante a coleta e a possibilidade de formação de manchas 

rochas no local onde for realizada a coleta. 

 

Quais as vantagens em participar deste estudo? 

A avaliação do médico geneticista, juntamente com a realização dos exames 

complementares, pode contribuir para identificação de outras alterações associadas à anomalia 

palatal, possibilitando orientações quanto a condutas antecipatórias mais específicas. 

Os exames realizados no DNA e nos cromossomos podem mostrar se existe ou não 

alterações pequenas em um dos cromossomos do paciente, podendo ajudar o geneticista a 

realizar uma orientação mais específica sobre risco de acontecer novamente na família. Por 

outro lado, os conhecimentos obtidos com esta pesquisa poderão ajudar a entender as causas 

desses defeitos congênitos.  

Não haverá qualquer forma de pagamento ou remuneração aos indivíduos que 

participarem deste estudo. 

 

A participação é obrigatória? 

NÃO! Só participarão os interessados. Mesmo assim, se durante o estudo não houver 

mais interesse, a participação poderá ser interrompida. Se a participação nesse estudo for 

interrompida, os cuidados médicos rotineiros não serão interrompidos ou modificados, 

atualmente ou no futuro.
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Quem terá acesso aos resultados? 

Todos os resultados dos exames serão transmitidos ao responsável pelo paciente pelo 

médico geneticista em consulta médica previamente agendada. Se os resultados e informações 

forem utilizados para fins de publicação em congressos ou revistas científicas, nenhuma 

identificação do paciente será utilizada. 

 

Com quem posso esclarecer minhas dúvidas? 

As dúvidas poderão ser esclarecidas, em qualquer fase do estudo, com o médico 

assistente que o convidou para o estudo, com os biomédicos Társis P. Vieira e Ilária Sgardioli, 

ou com a Dra. Vera Lopes Gil da Silva Lopes. O esclarecimento deverá ser feito durante as 

consultas ou pelo telefone da UNICAMP (19) 35218908.  

A secretaria do Comitê de Ética em Pesquisa da Faculdade de Ciências Médicas – 

Unicamp, também poderá ser contatada, em caso de informação ou reclamações, pelo telefone 

(19) 35217232. 

 

AUTORIZAÇÃO 

 Sua autorização significa que você permite a inclusão do paciente pelo qual é 

responsável no estudo. Portanto, autoriza a utilização dos dados para a pesquisa. Fica 

claro, também, que os resultados dos exames deste paciente serão entregues aos 

responsáveis pelo médico geneticista responsável pelo atendimento. 

Assinando este documento, confirmo que o (a) Dr. (a):_________________________ me 

explicou o objetivo do estudo, os procedimentos, os riscos, desconforto e possíveis vantagens 

em participar desse estudo. Eu li, foi explicado e compreendi esse formulário de 

consentimento e estou de pleno acordo. 

Nome do paciente:  

Nome do responsável:  

Idade: ________________ Parentesco: _________________ R.G.: 

____________________ 

Endereço e telefone para contato:  

_________________________________                   ________________ 

Assinatura do participante ou responsável   Data
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RESPONSABILIDADE DO PESQUISADOR 

Eu expliquei a 

_____________________________________________________ o objetivo do estudo, os 

procedimentos requeridos e os possíveis riscos e vantagens em participar desse estudo, usando 

o melhor do meu conhecimento. Eu me comprometo a fornecer uma cópia desse formulário de 

consentimento ao participante ou responsável.  

 

Nome do pesquisador ou associado: 

___________________________________________________ 

 

________________________________   ________________ 

Assinatura do pesquisador ou associado     Data 

 

AUTORIZAÇÃO PARA ARMAZENAMENTO DA AMOSTRA 

 

Eu concordo que o DNA de minha família seja estocado                

 

Eu não concordo que o DNA de minha família seja estocado  

 

Assinatura: _____________________________________________   

 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

Projeto Crânio-Face Brasil 
Departamento de Genética Médica-UNICAMP/  Email: cranface@fcm.unicamp.br 

Rua: Tessália Vieira de Camargo 126. Caixa Postal 6111. CEP: 13081-970. Campinas-SP 
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Termo de Consentimento Livre e Esclarecido 

 

Projeto:  Investigação clínico-dismorfológica em indivíduos com anomalia palatal, 
defeitos cardíacos e esquizofrenia associados às  deleções 22q11.2 
 

Aluna: Fabíola Paoli Monteiro. 
Orientador: Profa. Dra. Vera Lúcia Gil-da-Silva Lopes.  
Departamento de Genética Médica / FCM-Unicamp 
Universidade Estadual de Campinas.  
   

Qual o objetivo desse estudo? 

 Contribuir para o reconhecimento de quais são os sinais clínicos que devem 

indicar a investigação laboratorial da alteração genética deleção 22q11.2 ou quadros 

parecidos (anomalias cromossômicas e fenocópias), em indivíduos com 3 quadros clínicos 

diferentes: anomalias do céu da boca (palato), defeitos cardíacos  e esquizofrenia de início na 

adolescência.   

 

Como esse estudo será feito? 

 Todos os pacientes encaminhados por geneticista, cardiologista ou psiquiatra serão 

examinados por geneticista, que fará avaliação clínica, fotografia e perguntará sobre a história 

familiar. Após isso, será realizada coleta de sangue por punção venosa. O sangue do paciente 

será utilizado para extração do DNA ou para cultivo celular (cariótipo), a partir dos quais 

serão investigadas perdas ou ganhos de pequenos fragmentos dos cromossomos.  

Se houver algum achado no exame que necessite mais investigação, poderá ser 

necessária nova coleta, para confirmação dos resultados. Todas as amostras de sangue 

coletadas serão processadas e guardadas nos Laboratórios de Genética Molecular e 

Citogenética do Departamento de Genética Médica da FCM/UNICAMP. 

Para todos os pacientes está previsto o armazenamento de DNA para estudos futuros, 

no entanto, o responsável pelo paciente poderá escolher entre autorizar ou não o 

armazenamento do DNA. De todo modo, antes de se realizar qualquer estudo futuro, será 

solicitada a aprovação do Comitê de Ética em Pesquisa para tal. 
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Existe risco ou desconforto? 

 Para as avaliações pelo médico geneticista, não haverá riscos ou desconfortos para os 

pacientes e suas famílias.  

A coleta de sangue será realizada por profissional habilitado e com material adequado, 

com risco apenas de dor leve durante a coleta e a possibilidade de formação de manchas 

rochas no local onde for realizada a coleta. 

 

Quais as vantagens em participar deste estudo? 

A avaliação do médico geneticista, juntamente com a realização dos exames 

complementares, pode identificar a causa do problema. Com isso, pode-se orientar a 

prevenção de complicações mais específicas. 

Os exames realizados no DNA e nos cromossomos podem mostrar se existe ou não 

alterações pequenas em um dos cromossomos do paciente, podendo ajudar o geneticista a 

orientar sobre risco de acontecer novamente o problema n 

Os conhecimentos que vierem desta pesquisa poderão ajudar a entender as causas de 

problemas genéticos.  

 

A participação é obrigatória? 

Não. Só participarão os interessados. Mesmo assim, se durante o estudo não houver 

mais interesse, a participação poderá ser interrompida. Se a participação nesse estudo for 

interrompida, os cuidados médicos normais não serão interrompidos ou modificados, 

atualmente ou no futuro. 

Não haverá qualquer forma de pagamento ou remuneração aos indivíduos que 

participarem deste estudo. 

 

Quem terá acesso aos resultados? 

Todos os resultados dos exames serão transmitidos ao paciente ou seu responsável 

pelo médico assitente. Se ele achar conveniente, será agendada consulta com o geneticista 

para explicar o resultado. 

 Se os resultados e informações forem utilizados para fins de publicação em 

congressos ou revistas científicas, nenhuma identificação do paciente será utilizada. 



 191 

 

Com quem posso esclarecer minhas dúvidas? 

As dúvidas poderão ser esclarecidas, de preferência, com as médicas geneticistas  

Fabíola Paoli Monteiro e Vera Lopes Gil da Silva Lopes. Para contato, pode-se agendar 

horário pelo telefone da UNICAMP (19) 35218904.  

A secretaria do Comitê de Ética em Pesquisa da Faculdade de Ciências Médicas – 

Unicamp, também poderá ser contatada, em caso de informação ou reclamações, pelo telefone 

(19) 35217232 

 

AUTORIZAÇÃO 

 Sua autorização significa que você permite a inclusão do paciente pelo qual é 

responsável no estudo. Portanto, autoriza a utilização dos dados para a pesquisa. Fica 

claro, também, que os resultados dos exames deste paciente serão entregues aos 

responsáveis pelo médico responsável pelo atendimento. 

 

 Assinando este documento, confirmo que o (a) Dr. (a): _________________________ 

me explicou o objetivo do estudo, os procedimentos, os riscos, desconforto e possíveis 

vantagens em participar desse estudo. Eu li, foi explicado e compreendi esse formulário de 

consentimento e estou de pleno acordo. 

Nome do paciente: 

_________________________________________________________________ 

Nome do responsável: 

______________________________________________________________ 

Idade: ________________ Parentesco: _________________ R.G.: 

__________________________ 

Endereço e telefone para contato: 

_____________________________________________________ 

 

___________________________________               __________________________ 

Assinatura do participante ou responsável    Data              
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RESPONSABILIDADE DO PESQUISADOR 

 Eu expliquei a________________________________________________ o objetivo 

do estudo, os procedimentos requeridos e os possíveis riscos e vantagens em participar desse 

estudo, usando o melhor do meu conhecimento. Eu me comprometo a fornecer uma cópia 

desse formulário de consentimento ao participante ou responsável.  

 

Nome do pesquisador ou associado: 

___________________________________________________ 

 

________________________________   ________________ 

Assinatura do pesquisador ou associado     Data   

 

AUTORIZAÇÃO PARA ARMAZENAMENTO DA AMOSTRA 

 

Eu concordo que o DNA de minha família seja estocado                

 

Eu não concordo que o DNA de minha família seja estocado  

 

Assinatura: _____________________________________________   

 
 
 
 
 
 
 
 

 

!

Departamento de Genética Médica-UNICAMP/  Email: genetica@fcm.unicamp.br 
Rua: Tessália Vieira de Camargo 126. Caixa Postal 6111. CEP: 13081-970. Campinas-SP 

!



 193 

 

"#$%&'()!*!
 
 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Outros exames desejáveis: avaliação oftalmológica, avaliação 
auditiva; ultra-som abdominal e de vias urinárias; ressonância 
magnética ou tomografia computadorizada de crânio. 

!
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Dados antropométricos 

Ao 
nascimento 

Peso
: 

 
Kg 

 
pt 

Compriment
o: 

 
cm 

 
pt 

PC
: 

 
cm 

 
Pt 

Atual Peso
: 

 
Kg 

 
pt 

Estatura:  
cm 

 
pt 

PC
: 

 
cm 

 
Pt 

DICE:  
cm 

DICI
: 

 
cm 

Dedo 
médio/Mão 

% 

 
Pt 

 
Sinais clínicos 

 1 – Cardiopatia congênita 
Realizou ecocardiografia? (   )Sim   (   )  Não   (   ) Aguarda resultado 
(      ) Normal 
(      ) Anomalias Conotruncais (Tetralogia de Fallot, interrupção de arco aórtico) 
(      ) Defeito de septo interventricular 
(      ) Truncus arteriosus 
(      ) Anel vascular 
(      ) Outras: -
_______________________________________________________________ 
 2 – Anomalias palatais  
Realizou nasofibroscopia? (   )Sim   (   )  Não   (   ) Aguarda resultado 
(      ) Normal 
(      ) Insuficiência velo-faríngea 
(      ) Fenda palatal ou (   ) fenda palatal submucosa 
(      ) Fenda labial com ou sem fenda palatal: (   ) FL, (   ) FLP 
(      ) Úvula bífida 
(      ) Voz anasalada 
(      ) Disfagia 
(      ) Outras: 
_______________________________________________________________ 
 3 – Fácies característica  
(      ) Sim (      ) Não 
(      ) Orelhas baixas/dismórficas 
(      ) Face alongada 
(      ) Hipertelorismo 
(      ) Queda palpebral 
(      ) Nariz típico (raiz proeminente, hipoplasia alar, ponta bulbosa/bífida) 
(      ) Microcefalia 
(      ) Outras: 
_______________________________________________________________ 
4 – Alterações imunológicas 
(      ) Sem sinais e sintomas 
(      ) Não avaliado 
(      ) Imunodeficiência: (   ) diminuição de linfócitos T, (   ) deficiência de IgA,     (   ) 
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deficiência                  humoral, (   ) infecções de repetição 
(      ) Doenças auto-imunes: (   ) Artrite reunatóide juvenil, (   ) PTI (Púrpura 
trombocitopênica idiopática), (   ) hipo/hipertireoidismo  
(      ) Hipocalcemia secundária a hipoparatireoidismo 
 5 – Desenvolvimento neuro-cognitivo e comportamental 
(      ) Normal 
(      ) RDNPM 
(      ) Atraso/ distúrbio de linguagem 
(      ) Dificuldade de aprendizagem 
(      ) Distúrbio comportamental/psiquiátrico: (   ) TDAH (Transtorno de déficit de 
atenção/ Hiperatividade), (   ) traços autísticos, (   ) esquizofrenia,   (   ) impulsividade, (   ) 
perseveração 
6 – Desenvolvimento somático  
(      ) Normal 
(      ) Dificuldade alimentar 
(      ) Baixa estatura 
(      ) Alterado – descrever: 
___________________________________________________ 
7 – Hipoacusia  
(      ) Sem sinais e sintomas 
(      ) Não avaliado 
(      ) Avaliado: 
        (      ) normal 
        (      ) Neurossensorial 
        (      ) Condutiva 
        (      ) Outros: 
__________________________________________________________ 
8 – Alterações oftalmológicas 
(      ) Sem sinais e sintomas 
(      ) Não avaliado 
(      )Avaliado: 
        (      ) normal 
        (      ) Embriotoxon posterior 
        (      ) Tortuosidade de vasos retinianos 
        (      ) Estrabismo 
        (      ) Outros – coloboma, hipoplasia de nervo óptico, catarata, alterações de íris 
9 – Alterações neurológicas  
(      ) Não avaliado 
(      ) Avaliado por tomografia computadorizada 
          Descrever: ___________________________________________________________ 
(      ) Avaliado por ressonância magnética: 
        (      ) Atrofia cerebral 
        (      ) Anomalias de corpo caloso 
        (      ) Hipoplasia cerebelar 
        (      ) Alterações de substância branca 
        (      ) Polimicrogiria 
        (      ) Outros – descrever:  
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________________________________________________ 
10 – Alterações de trato urinário  
(      ) Sem sinais e sintomas 
(      ) Não avaliado 
(      ) Avaliado por ultrassonografia 
(      ) Alterações anatômicas: (   ) rins em ferradura, (   ) duplicação renal,   (   ) agenesia 
renal, (   ) duplicação sistema coletor 
(      ) Nefrocalcinose 
(      ) RVU (Refluxo vesico-ureteral) 
(      ) Outros – descrever: _____________________________________ 
11 – Alterações de trato gastrointestinal 
(      ) Sem sinais e sintomas 
(      ) Não avaliado 
(      ) Avaliado por ultrassonografia 
(      ) Constipação 
(      ) Malrotação intestinal 
(      ) RGE (Refluxo gastroesofágico) 
(      ) Outros: (   ) ânus imperfurado, (   ) atresia esofágica, (   ) Hirschsprung – descrever: 
_____________________________________ 
12 – Alterações esqueléticas 
(      ) Sem sinais e sintomas 
(      ) Avaliação clínica 
(      ) Avaliação radiológica 
(      ) Escoliose 
(      ) Pés tortos 
(      ) Polidactilia  
(      ) Alterações costo-vertebrais 
(      ) Outros: ____________________________ 

 
Descrever resultados dos exames realizados: 
Cariótipo: 
FISH: 

 
Heredograma: 
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Checklist Cardiológico 

 

 

 

 

 

 

 

Sinais clínicos 
 1 – Cardiopatia congênita 
 
(      ) Tetralogia de Fallot 
(      ) Truncus arteriosus 
(      ) Defeito de septo interventricular 
-- Apical/Subpulmonar (     ) 
-- Com Estenose Pulmonar   (      ) 
-- Com Atresia Pulmonar   (      ) 
-- Sem atresia/estenose pulmonar (     ) 
(      ) Estenose Pulmonar 
(      ) Interrupção de arco aórtico 
-- Tipo B   (       ) 
-- Distal à A. Subclávia 
(      ) Arco aórtico à D  
(      ) A. Subclávia de origem anômala 
(      ) Anel vascular 
(      ) Anomalias vasculares pulmonares 
(      ) Defeito septo interatrial/CIA 
(      ) Dupla via de saída de VD 
(      )Transposição de Grandes Vasos 
(      ) Outras:  
_______________________________________________________________ 
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2 – Anomalias palatais  
 (   )Sim   (   )  Não   (   ) Não informado 
 
Qual?: _______________________________________________________________ 
 3 – Alterações imunológicas/Infecções de repetição 
(   )Sim   (   )  Não   (   ) Não informado 
 
Qual?: _______________________________________________________________ 
 4 – Alterações endocrinológicas/Hipocalcemia 
(   )Sim   (   )  Não   (   ) Não informado 
 
Qual?: _______________________________________________________________ 
 5 – Alterações neurocognitivas e comportamentais 
(   )Sim   (   )  Não   (   ) Não informado 
 
Qual?: _______________________________________________________________ 
6 – Alterações de trato urinário  
(   )Sim   (   )  Não   (   ) Não informado 
 
Qual?: _______________________________________________________________ 

7 – Exame dismorfológico 
 

Dados antropométricos 

Atual Peso:  
Kg 

 
pt 

Estatura:  
cm 

 
pt 

PC:  
cm 

 
Pt 

DICE:  
cm 

DICI:  
cm 

Dedo 
médio/Mão 

% 

 
Pt 

    

Face característica    (      ) Sim (      ) Não 
(      ) Face alongada 
(      ) Orelhas  
-- Baixas (       ) 
-- Dismórficas  (        ) 
Descrever: 
(      ) Hipertelorismo 
(      ) Queda palpebral 
(      ) Nariz típico 
! Raiz proeminente  (    ) 
! Ponte alta/tubular (    ) 
! Hipoplasia alar      (    ) 
! Ponta bulbosa/bífida  (    ) 

(      ) Microcefalia 
(      )Descrever outros dismorfismos: 
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Heredograma: 
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Checklist Psiquiátrico 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Sinais clínicos 

 1 – Distúrbios neuropsiquiátricos e comportamentais 

(      ) Retardo do desenvolvimento neuropsicomotor 

(      ) Déficit intelectual 

(      ) Atraso/ distúrbio de linguagem 

(      ) Dificuldade de aprendizagem 

(      ) TDAH (Transtorno de déficit de atenção/ Hiperatividade) 

(      ) Transtorno afetivo bipolar 

(      ) Depressão 

(      ) Ansiedade 

(      ) Personalidade excessivamente introspectiva 

(      ) Desinibição excessiva 

(      ) Autismo/Traços autísticos,  

(      ) Impulsividade 

(      ) Perseveração 
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2 – Perfil Neurocognitivo 

 

 

 
 

 3 – Alterações estruturais de SNC 

        (      ) Atrofia cerebral 

        (      ) Anomalias de corpo caloso 

        (      ) Hipoplasia cerebelar 

        (      ) Alterações de substância branca 

        (      ) Polimicrogiria 

        (      ) Outros:  ________________________________________________ 

Descrever RNM crânio: 

 

 
 

4 – Estudo Neurofuncional   

 

 

 

 
 

Heredograma: 
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6 – Exame dismorfológico 

 
Dados antropométricos 

Atual Peso:  

Kg 

 

pt 

Estatura:  

cm 

 

pt 

PC:  

cm 

 

Pt 

DICE:  

cm 

DICI:  

cm 

Dedo 

médio/Mão 

% 

 

Pt 

 

Face característica    (      ) Sim (      ) Não 

 

(      ) Face alongada 

(      ) Orelhas  

-- Baixas (       ) 

-- Dismórficas  (        ) 

Descrever: 

 

 

(      ) Hipertelorismo 

(      ) Queda palpebral 

(      ) Nariz típico 

! Raiz proeminente  (    ) 

! Ponte alta/tubular (    ) 

! Hipoplasia alar      (    ) 

! Ponta bulbosa/bífida  (    ) 

(      ) Microcefalia 

(      )Descrever outros dismorfismos:  

 

 

 

 

Indicaria pesquisa de deleção 22q11.2?    (     ) Sim      (     ) Não 

!

!

!

!


