Informacéo ao doente e formulario de consentimentmformado para participacao
no Registo “ADPedKD”

Registo Multicéntrico Internacional em Doenca Rdtalquistica Autossomica
Dominante (DRPAD)

Head investigator: Co- investigator:

Prof. Djalila Mekabhli Dr. Max Liebau
Pediatric Nephrology Pediatric Nephrology
University Hospital Leuven University Hospitablogne
Herestraat 49 Kerpener StralRe 62
3000 Leuven 50937 Kdln
Belgium Germany

Caro Pai/Mae/Responsavel Legal:

O seu filho foi diagnosticado com Doenca Renal qidditica Autossomica Dominante
(DRPAD).

Serve este documento para o/a convidar a partingpaegisto internacional de doentes
com DRPAD, designado por ADPedKD.

Com este documento pretendemos informar dos obgetio estudo e o que € esperado
de si enquanto participante. Leia com atencaodzstemento, e ndo hesite em colocar

questdes, caso ache necessario. O Médico Assistefsiaeu filho/a e os investigadores

terdo todo o gosto em responder.

Este estudo foi aprovado pelo Comité de Etica. @imtesta aprovacéo néo deve ser a
razao da sua participagao.

O que se sabe da DRPAD?
Doenca Renal Poliquistica Autossomica Dominanted@ga monogenica mais comum
de insuficiéncia renal, afetando mais de 1 em 40008 nados-vivos.

DRPAD resulta de uma mutacdo no g1, sendo responsavel por 85% dos casos,
ou no gend’KD2, nos restantes 15%.

A doenca caracteriza-se por desenvolvimento preiyes crescimento de quistos
renais, resultando frequentemente em insuficiéecial. 50% dos doentes necessitam de
terapia de substituicdo da funcédo renal aos 60 anos

A formacao de quistos pode ocorrer noutros érgitoscipalmente no figado. Para além
disso, doentes com DRPAD tém risco aumentado delaandes cardiovasculares, que
sao a principal causa de morte.

Atualmente n&o existe tratamento -curativo, excepitvaptano, para doentes
selecionados. Diferentes farmacos sao testadosaglalos animais e/ou doentes adultos
com DRPAD, contudo, os resultados sdo muito desagores, e os farmacos possuem
diversos efeitos laterais.



A questao que se coloca € se estes farmacos seaseficazes quando administrados
em idades mais novas, em que ainda existe menorrdaal.

De facto, a doenca comeca precocemente, inclusiverimedtera As criancas podem
apresentar-se com sintomas como hematuria, infetg#ato urinario e dor.

Para além disso, 23% das criangas com DRPAD tegrisnanormais de proteinas na
urina e 5 a 44% tém hipertensao arterial (HTA).

Qual € o objetivo do registo?

O objetivo é recolher dados de doentes com DRPAddala infancia ou mesmo pré-
natais, se disponiveis. Quais sédo os sintomasgsimaiais? O diagnostico foi efetuado
apos apresentacdo de sintomas ou foi um achadteimal? Como esta estruturado o
seguimento, como sado tratados os doentes, e gsassoltados desses tratamentos?
Pretende-se ter um maior conhecimento dos fataresirfluenciam a progressédo da
doenca, como a HTA e a proteindria. No registotgmee-se incluir informacéo da
apresentacao clinica inicial da doenca, dados do,@nalise genética e seguimento da
doenca.

Este estudo tem o apoio da Sociedade Europeia fieldtga Pediatrica (ESPN).

Como participar no estudo?

Apenas profissionais de salude podem transmitir slgdoa 0 ADPedKD, vocé ou seu
filho/a ndo o podem fazer sozinhos. Todos os deetden DRPAD com seguimento
desde a infancia podem participar. Os dados appadem ser introduzidos apos
assinatura dos formularios de consentimento infdomaor ambas as partes (Médico
Assistente e Pai/Mae/Responsavel Legal).

Quem nao pode participar no registo?
Doentes com quistos renais devidos a outras paasiogie ndo DRPAD

Que dados seréao recolhidos para o registo?

Depois da assinatura do consentimento, um membenuai@a introduzira os dados do
seu filho/a (sintomas, resultados de estudos amalibu radiologicos, historia familiar,
analise genéticato na base de dados, acessivel online, protegidgeatamra-chave. A
paginaweb é SSL secured (Secure Sockets Layagm@ do seu filho/a sera substituido
por um cédigo. Apenas o investigador principal cumembro autorizado da equipa de
investigacao sera capaz de relacionar os dadoamme do seu filho/a. De cada vez
gue o seu filho/a tenha uma consulta de rotinapsalados seréo introduzidos na base
de dados.

Os dados codificados poderao ser usados no figor@plaboragdes internacionais.

Existe alguma investigacdo adicional ou analise, @xsivamente para o ADPedKD?
N&o. Alguém da equipa médica introduzira os dadosal filho/a no registo, obtidos
apenas nas consultas de rotina.

Nenhuma consulta extraordinaria, investigacao @lismsera feita.

Quais sao os riscos do ADPedKD?

ADPedKD é um estudo com base em registos apenanafpdados existentes seréao
armazenados na base de dados. Nao sera tratadardrandiferente por aceitar ou
recusar participar no estudo.



Seguro

O organizador do estudo (UZ Leuven) é responsalesmlanos direta ou indiretamente
relacionados com o registo, ao participante. UA/eealé portador de um seguro (de cordo
com as leis locais (artigo 29 do ‘Wet van 7 mei£2J)Oreferente a experiéncias em

humanos.

Havera alguma vantagem para o meu filho/a ou para seu médico, por participar
neste estudo?

Nao ha nenhuma vantagem imediata. Contudo, todamestes com DRPAD podem
beneficiar dos resultados deste registo. Partigieate estudo ndo implica custos nem
compensagoes.

Como sera feito o tratamento de dados?

Todos os dados seréo geridos de forma confidemMilaguém esté autorizado a discuti-
los com terceiros. No fim do estudo, um artigo Gfer sera escrito e publicado numa
revista da especialidade, ndo sendo possivel fidantds participantes.

Sou obrigado/a a participar?

N&o. A participacao € voluntaria. Pode retirarwfgbo/a do estudo a qualquer momento,
sem necessidade de qualquer explicacdo. Nao hasehiuma consequéncia para 0 seu
seguimento médico.

Quem é o interlocutor?

Sera o seu Médico Assistente.
Nome:

Tel/lemail:

Alguma outra questao?
N&o hesite em contactar um dos investigadoresipais; caso tenha alguma duvida:

Dr. Stéphanie De Rechter
stephanie.derechter@uzleuven.be

Prof. Dr. Djalila Mekahli
djalila.mekahli@uzleuven.be

Dr. Max Christoph Liebau,
max.liebau@uk-koeln.de




Formulario de consentimento para o ADPedKD |

Fui devidamente informado relativamente a estestegiLi toda a informagcdo com
atencdo. Foi-me permitido colocar todas as duvifladas as minhas questfes foram
respondidas de forma satisfatoria.

Refleti sobre a minha participag&o. Sei que pos@r o meu consentimento a qualquer
momento, sem necessidade de explicacao.

Declaro que pretendo que o meu filho/a participgenestudo
Nome, primeiro NOME da CHANGA ... ....uiueee ettt e et e e ee e e e neeaeen
Data de NasCimento da CranGa: ........ovvuuieiiree et ee et e e eae e een e en e s s

Pai/Mae/Responsavel legal: ..........ooioiiii e
NOME, PrIMEIT0 NOME: ...ttt e e e e e e e e e e e e eaeaens

Deste modo certifico que a pessoa mencionada doindavidamente informada, tanto
oralmente como por escrito, relativamente ao estDdolaro que o término prematuro
da participacdo desta pessoa ndo terda impacto uidados médicos que lhe serdo
fornecidos.

NOME, PrIMEIT0 NOME: ... ie ittt et et e e e et e e e e e e e eaeeaeeens

NOTA: Quando o doente atingir os 18 anos durartd@wv-up do registo, o documento
“Informacao a pacientes e consentimento informada pdultos” deve ser assinado.



