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DECLARACIÓN DEL INVESTIGADOR

El propósito del presente documento es pedirle que participe en este estudio y darle la información necesaria para que pueda tomar la decisión de formar o no parte de él. Lea por favor este formulario con detenimiento. Puede que le surjan preguntas que hacernos sobre el propósito de la investigación, lo que podríamos pedirle que hiciera, los posibles riesgos y beneficios, sus derechos como voluntario y cualquier otra cosa que no quedara clara en este formulario. Una vea hayamos respondido a todas sus preguntas, podrá decidir si quiere unirse al proyecto o no. A este procedimiento se le llama ‘consentimiento informado’ y le daremos una copia de dicho documento para que la guarde. 

OBJETIVOS Y RESULTADOS 

El propósito de este proyecto de investigación es identificar los genes que causan las enfermedades de envejecimiento prematuro y comprender cómo estos genes funcionan normalmente y cómo las malformaciones de estos genes pueden causar múltiples afecciones que resultan por lo general en un envejecimiento prematuro, tumores malignos y benignos concretos y enfermedades cardiovasculares. Nos interesa estudiar a pacientes con el síndrome de Werner u otros síndromes con envejecimiento prematuro y a sus familiares más cercanos. Con este estudio puede incluso beneficiarse Ud., ya que quizás descubramos que existen mutaciones de los genes específicos que analicemos que nos den información adicional que Ud. podría usar para aclarar sus propias expectativas sobre la enfermedad y para planificar su familia, si así lo deseara. Si Ud. está afectado y no podemos encontrar ningún tipo de alteración, ello podría significar que el diagnóstico no es correcto y que se necesita realizar nuevas consultas. Si por el contrario, Ud. no está clínicamente afectado y podemos mostrar que no presenta alteraciones en los genes que estudiemos entonces esto significaría que su descendencia tiene un riesgo muy bajo de desarrollar la afección y que Ud. no la desarrollará al envejecer tampoco. Tenemos la esperanza que, mediante un mejor conocimiento de las bases genéticas de las enfermedades hereditarias de envejecimiento, podamos algún día ser capaces de desarrollar un tratamiento efectivo e incluso curar estas enfermedades. En este momento no existe un tratamiento eficaz que actúe contra la naturaleza mutacional de la enfermedad. Además, los resultados de este estudio pueden llevarnos a nuevos planteamientos para la prevención y tratamiento de otras afecciones comunes de la tercera edad. 

PROCEDIMIENTOS
Si accediera a participar, le pediríamos permiso para que uno o varios de sus médicos le pidieran información sobre su historial médico para poder completar el Formulario de Registro en este momento y actualizar los datos en ocasiones futuras (normalmente cada cinco años aproximadamente). Este formulario incluye su nombre y forma de contacto además de la información médica y personal del sujeto de la investigación – relacionada con los síntomas del síndrome de Werner y otras afecciones progerias. La información que solicitamos sobre sus familiares más cercanos tiene que ver con el género, lugar donde residen o donde han fallecido y si estos han presentado síntomas de envejecimiento prematuro también. Si en el momento de la actualización de esta información, Ud. no se encontrara vivo, entonces pediríamos permiso para poder ver los documentos de la autopsia si estuvieran disponibles a través de un familiar suyo. 
También le pediremos que done de 20 a 30 centímetros cúbicos (menos de dos cucharas de sopa) de sangre de la vena del brazo. En algunos casos podríamos usar para nuestro estudio DNA ya preparado de una muestra de sangre anterior. Es posible que también le solicitemos, si estuviera disponible, tejido de una operación en forma de bloques de parafina.

Es posible que también le solicitemos un pequeña biopsia de la piel de la parte interior de su brazo. La muestra no sería mayor que uno o dos granos de arroz (de 2 a 3 mm o no más de un 1/8 de una pulgada). Primero se duerme la zona de piel mediante una inyección local de anestesia y luego se toma la muestra con un pequeño instrumento perforador.

Si sus síntomas o los del miembro de su familia fueran consistentes con los que se presentan en el síndrome de Werner, nuestro laboratorio utilizaría las muestras de sangre y/ o piel para determinar si es portador de una copia del gen mutante que, cuando presenta dos copias, causa el síndrome de Werner. (No se han encontrado anomalías clínicas asociadas con tener una sola copia del gen mutante.) Si no se detectara cambio alguno en el gen de Werner encontrado, o los síntomas no son consistentes con el síndrome de Werner, investigaríamos varios genes de otros candidatos. Los datos recogidos en el formulario de registro y en las actualizaciones posteriores serán utilizados para analizar el patrón de las características en los distintos síndromes de progeria asociados con mutaciones genéticas especificas. 

Una vez se haya completado el estudio sobre el gen de Werner, los resultados se compartirán con el especialista remitente y con Ud. si desea conocerlos, ya que nuestro laboratorio cuenta con la certificación para el análisis clínico del gen de Werner. La interpretación de los resultados de la prueba junto con el historial familiar es algo que lo pueden hacer sus médicos, quienes podrán consultar con el Dr. Martin, Dr. Oshima, o  Ms. Leistritz, Asesora Genética diplomada. La información sobre otro candidatos será facilitada siempre y cuando sea de relevancia médica, pero en todo momento los resultados serán verificados en un laboratorio autorizado para el análisis clínico. 

Es posible que las muestras de sangre y piel se cultiven en un laboratorio y que se guarden en nitrógeno líquido para estudios futuros sobre los síndromes de envejecimiento. Las líneas de dichas muestras pasarán a ser propiedad de la Universidad de Washington – estas muestras tiene un valor comercial prácticamente nulo. La extracción de sangre y la biopsia de piel tomarán sólo unos minutos. Nuestro proyecto de investigación es algo continuo y es por ello que nos quedaremos con la documentación y los materiales de forma indefinida. Los datos médicos y las muestras para este estudio se guardarán para aplicaciones futuras de nuevas hipótesis y metodologías para conocer mejor el gen del síndrome de Werner y otras funciones genéticas relacionadas, así como otros mecanismos que se descubran en relación con afecciones de envejecimiento. Los investigadores podrán ponerse en contacto con Ud. o con el médico que le remitió para actualizar la información de su historial médico para así poder comprender mejor el desarrollo natural de la afección. 

RIESGOS Y MOLESTIAS

La toma de sangre le causará una ligera incomodidad debido al pinchazo de la aguja y existe la posibilidad de un pequeño hematoma alrededor del pinchazo de la aguja, así como una posibilidad remota de que la zona se infecte. Si le hiciera una biopsia de la piel, esto le causaría una ligera molestia, aunque existe un riesgo muy bajo de que se le infecte. Se usaría un anestésico local (alrededor de un cuarto de mililitro o un veinteavo de una cuchara de café de Xylocaine de fuerza 1 % en un anestésico salino o similar) para reducir al máximo las molestias. En algunas personas el uso de este anestésico podría causarles una reacción alérgica. En lo que respecta a los otros miembros de la familia, no se conoce aún conflicto alguno con las aseguradoras, dado que los resultados de dicha prueba entran a formar parte de su historial médico. Sin embargo, Ud. tiene el derecho de evitar que dicha información aparezca en su historial médico haciéndoselo saber a su médico remitente. La participación en cualquier tipo de actividad médica es por lo general algo estresante y pueda causar algo de ansiedad en los momentos previos a las diferentes partes del estudio. Hay personas a las que les resulta difícil que se les diga, aunque ya sepan que están afectados, que tienen una alteración genética identificable en sus cuerpos. 

INFORMACIÓN ADICIONAL

No recibirá pago alguno por participar en este estudio y tampoco se le cobrará ningún extra como consecuencia de formar parte en el proyecto. Su participación es completamente voluntaria; podrá retirarse del estudio o negarse a participar en él en cualquier momento, así como solicitar que se destruyan todas sus muestras. Para hacer esto, deberá ponerse en contacto con uno de los investigadores. El rechazo a participar o el abandono no conllevarán penalización alguna ni la pérdida de los beneficios a los que Ud. tenga derecho.  Su identidad como donante de sangre o tejido será confidencial y las muestras serán almacenadas con un código y no con su nombre. Sólo el Dr. Martin, el Dr. Oshima, y Ms. Leistritz y otros tres compañeros investigadores tendrán acceso a la identidad de los pacientes que aparecen en la documentación. Los datos clínicos y las líneas de células sin identificación estarán a la disposición de otros investigadores a través de nuestro depositario de datos y otros depositarios respetables y sin ánimo de lucro. 

Las muestras y la información médica será guardada de forma indefinida para así poder investigar nuevas hipótesis relacionadas con las funciones de los diferentes productos genéticos asociados con el envejecimiento prematuro. En el improbable supuesto que apareciera una leve infección o se diera una reacción alérgica como resultado de estos procedimientos, le proporcionaríamos los cuidados médicos de nuestros médicos sin coste alguno para Ud. 

Se solicitarán fotografías médicas a algunos sujetos del estudio. En aquellos en los que la cara u otras partes identificables fueran visibles, se retocarían para tapar la identidad de la persona si así lo deseara ésta. En los casos en los que esas partes sean importantes para poder ilustrar el estudio, se pedirá al sujeto una autorización específica por escrito para poderlas utilizar en publicaciones médicas y como apoyo en conferencias especializadas. Las fotos serán guardadas por los investigadores y las utilizarán sólo para lo especificado por el sujeto en la autorización. En cualquier momento, el representante del sujeto del estudio podrá revisarlas, retirarlas de su uso médico o eliminar ciertas partes.
Nombre completo de investigador     


Firma del investigador    

Fecha 

Nombre completo del médico remitente    

Firma del médico remitente  
 
 Fecha

DECLARACIÓN DEL SUJETO DE ESTUDIO

Se me ha explicado el estudio y he tenido la oportunidad de hacer todo tipo de preguntas. Me ofrezco como voluntario para formar parte de este estudio. Si tuviera más preguntas a lo largo de la investigación, puedo preguntar a cualquiera los investigadores mencionados con anterioridad. Si tuviera alguna pregunta sobre mis derechos como sujeto de un estudio puedo llamar a la oficina Human Subjects Division en el (206) 543-0098. Doy permiso a los investigadores para que usen mi expediente médico como se describe en el formulario de consentimiento. Me será entregada una copia del consentimiento.

Nombre completo del sujeto     


 
Firma del sujeto      

Fecha

ADÉNDUM:

Si está de acuerdo con cualquier de los puntos siguientes, nos pondríamos en contacto con Ud. para pedirle permiso para que se nos facilite la información sobre Ud. específica para cada área. Esto se hace como un servicio para Ud. y para otras personas y no es parte de nuestro estudio. 

A veces nos llaman personas de los medios de comunicación o del campo de la educación que están interesadas en contactar con personas con el síndrome de Werner para diferentes proyectos. Si nos enteráramos de una oportunidad de este tipo, ¿estaría interesado en que se lo hiciéramos saber para que Ud. pueda participar?  SÍ     NO

Algunas de las personas que participan con nosotros nos preguntan sobre otras personas afectadas con las que poder hablar. ¿Estaría interesado en que alguien se pusiera en contacto con Ud. con dicha intención?  SÍ     NO

Otros investigadores del campo de las enfermedades de envejecimiento nos podrían pedir muestras de nuestro estudio – sin ninguna información identificativa. Si hubiera otra investigación que solicitara ponerse en contacto con Ud. – con otro formulario de consentimiento, ¿estaría interesado en que se lo hiciéramos saber?   SÍ    NO
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