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SENTWGO DE COMPOSTELA

HOJA DE INFORMACION EN EL ESTUDIO DE INVESTIGACION
TITULADO “Enfoque integral y traslacional del diagndstico y tratamiento de

los trastornos del neurodesarrollo (TEA, TDAH, DI) y del TOC: una
aproximacion genética y funcional”.

INVESTIGADOR: ANGEL CARRACEDO ALVAREZ.
CENTRO: FUNDACION PUBLICA GALEGA DE MEDICINA XENOMICA

Este documento tiene por objeto facilitarle informacion sobre un estudio de investigacion en el que
se le invita a participar. Este estudio fue aprobado por el Comité de Etica de la Investigaciéon
Santiago - Lugo.

Si decide que usted o su representado quieren participar en él, deben recibir informacién
personalizada del investigador, debe leer este documento antes y hacer todas las preguntas que
necesite para comprender los detalles sobre el mismo. Si lo desea, puede llevarse el documento,
consultarlo con otras personas y tomarse el tempo necesario para decidir si participa o no.

La participacion en este estudio es completamente voluntaria y puede decidir no participar o, si
acepta hacerlo, cambiar de parecer retirando el consentimiento en cualquier momento sin tener que
dar explicaciones. Le aseguramos que esta decision no afectara ni a la asistencia sanitaria ni a la
relacion con los profesionales sanitarios que lo atienden (a usted o a su representado).

FINALIDAD DE LA PARTICIPACION

Con este proyecto pretendemos descifrar las bases genéticas, moleculares y neurocognitivas del
Trastorno Obsesivo Compulsivo (TOC) y los Trastornos del Neurodesarrollo (TND), asi como sus
comorbilidades y manifestaciones fenotipicas asociadas, mediante estudios de asociacion,
metilacion y de secuenciacién del genoma completo, con el objetivo de evaluar la utilidad de las
nuevas tecnologias de genotipado y secuenciacion masiva en el diagnostico genético del TOC y de
los TND.

Los resultados genéticos, epigenéticos, farmacogenéticos, cognitivos y de imagen permitiran
ahondar en los mecanismos biolégicos subyacentes a los trastornos del neurodesarrollo, lo que
posibilitard un mejor conocimiento de estos trastornos, que revertirdn en una mejora en la
identificacion y estratificacion de los individuos en riesgo y en una mejora en el consejo genético.

La validaciéon funcional de las variantes genéticas detectadas permitira finalmente identificar nuevos
biomarcadores y/o dianas terapéuticas de interés, que puedan ser de utilidad para la identificacion
de nuevas opciones terapéuticas que permitan un tratamiento personalizado de los individuos
afectados.

¢ SE OBTIENE ALGUN BENEFICIO POR PARTICIPAR?

Non se espera que usted o su representado obtenga un beneficio directo por participar en el estudio.
La investigacion pretende descubrir aspectos desconocidos o poco claros sobre los Trastornos del
Neurodesarrollo y el Trastorno Obsesivo Compulsivo. Esta informacién podra ser de utilidad en un
futuro para otras personas.
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¢ POR QUE LE/S OFRECEMOS PARTICIPAR?

La seleccion de las personas invitadas a participar depende de unos criterios que estan descritos
en el protocolo de la investigacion. Estos criterios sirven para seleccionar a la poblacién en la que
se centra la investigacion, y se le/s invita a participar porque (MARCAR EL QUE CORRESPONDA):

[] Presenta un diagndstico de Trastorno Obsesivo Compulsivo o de un Trastorno del
Neurodesarrollo.

[] Es progenitor/a o hermano/hermana de un participante con diagnéstico de Trastorno Obsesivo
Compulsivo o de un Trastorno del Neurodesarrollo.

[l No presenta un diagnostico de Trastorno Obsesivo Compulsivo ni de un Trastorno del
Neurodesarrollo, ni padece ninguna patologia del eje | o Il y lo necesitamos como grupo
control.

¢EN QUE CONSISTE LA PARTICIPACION?

Si decide participar en este estudio, nos autoriza a consultar datos en su historia clinica (o la de
su representado). De ser el caso, también nos autoriza a consultar la informacién disponible
en la base de datos o registros de la asociacion a través de la que contactamos con usted, para
la recogida de informacion clinica, personal, familiar o social. Esto permite que usted o su
representado no tenga/n que repetir pruebas/ tareas/ cuestionarios que haya/n realizado
previamente.

En aquellos casos en los que la informaciéon recogida esté incompleta o resulte insuficiente, se
pedird que complete/n unos cuestionarios. En algunos casos los cuestionarios pueden ser cubiertos
en casa, aunque otros deben serlo en presencia de los miembros del equipo o de los colaboradores
del proyecto.

Adicionalmente, el equipo de investigacion le solicitard que nos permita (marcar SOLO lo que
corresponda):

[] Obtener una muestra de saliva.

[] Extraer una muestra de 5 ml de sangre.

[] Realizar una fMRI para a su evaluacién estructural y funcional.

[] Realizar una serie de procesos de evaluacion cognitiva y/o sensorial cuantitativa.

[] Si dispone de historia clinica en el SERGAS, incorporar a la misma los datos de las
pruebas que se le realicen.

La informacién y la muestra biolégica se codificaran utilizando un nimero Unico dentro del estudio,
por lo que nadie fuera de él podra identificarlo. La muestra biolégica se examinara en busca de
diversas caracteristicas biologicas, genéticas y celulares, que pueden estar asociadas con
Trastornos del Neurodesarrollo o con el Trastorno Obsesivo Compulsivo. Estos andlisis se haran en
las instalaciones que el Grupo de Medicina Xendmica tiene en la Fundacién Publica Galega de
Medicina Xendémica y en la Universidade de Santiago de Compostela, aunque en algunos casos la
secuenciacion del genoma podra ser realizada por laboratorios externos en las mismas condiciones
gue se indican en este documento.
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Este proyecto tendra una duraciéon total estimada de cinco afios, durante los cuales puede ser
necesario que contactemos de nuevo con usted para recoger nuevos datos o muestras. Los
responsables del estudio pueden decidir finalizarlo antes de lo previsto o interrumpir su participacion.
En cualquier caso, se le informaréa de los motivos da su retirada.

¢ QUE MOLESTIAS O INCONVENIENTES TIENE?

Este es un estudio observacional, por lo que no implica ningln tratamiento adicional. La participacion
supone la molestia de que raspemos el interior de la mejilla con un hisopo bucal o que tengamos que
pinchar para la extraccion de sangre. Esto Ultimo puede ocasionar un pequefio hematoma o algun
mareo. Ademas, en el caso de que aun no los hubiese/n realizado, tendra/n que dedicar tiempo
(mé&ximo 2 horas) a completar los cuestionarios y las evaluaciones.

En el caso de que el equipo de investigacién le solicite autorizacion para administrarle/s el
paradigma de fMRI, debe saber que es un procedimiento relativamente nuevo que usa imagenes de
RM para medir los pequefios cambios metabdlicos que se producen en una parte activa del cerebro.
Esta prueba se usa rutinariamente en medicina, no implica radioactividad, y es necesario estar
tumbado e inmovil durante 30-45 minutos dentro de una especie de tanel, lo que puede producir
sensacién de agobio en algunas personas. No se aconseja realizar esta prueba si se tienen
determinados aparatos de ortodoncia, protesis, implantes, marcapasos y otros dispositivos
electronicos en el cuerpo. En este caso, debera informar previamente a los investigadores de este
estudio. Ademas, durante la realizacion de algunas tareas, se proporcionaran estimulos tactiles de
diferente naturaleza en el brazo. Antes de entrar en equipo de RM, se podra familiarizar con el
mismo y podra decidir que no quiere continuar en cualquier momento.

Finalmente, si se le solicita autorizacion para realizar una evaluacién sensorial cuantitativa,
utilizaremos un algémetro de presion, que nos aportara indices de umbral del dolor (momento en el
gue se empieza a sentir dolor) en diferentes regiones corporales (brazo, pierna). Todos los
procedimientos que empleamos son seguros y no invasivos, y estan adaptados al umbral del dolor
de cada participante.

(;RECIBIRE LA INFORMACION QUE SE OBTENGA DEL ESTUDIO?
Si usted lo desea, al finalizar el estudio, se le facilitara un resumen de los resultados del mismo.

La informacion genética recogida puede ser incorporada a la historia clinica del Servizo Galego de
Saude (SERGAS) por lo que en el futuro podrian estar disponibles para ser utilizados en la practica
clinica habitual si su médico asi lo considera. Los resultados de estas pruebas genéticas podrian
descubrir ciertas condiciones que afecten en el futuro a su salud o la de su representado. Estas
condiciones podrian ser compartidas por sus familiares. Llegado el caso, seria conveniente que
usted les transmita esta informacion.

Los resultados de las otras pruebas que se realicen pueden no tener aplicacion clinica ni una
interpretacion clara, por lo que, si quiere disponer de ellos, deberan ser comentados con el personal
do estudio.

¢ SE PUBLICARAN LOS RESULTADOS DE ESTE ESTUDIO?

Los resultados de este estudio seran remitidos a publicaciones cientificas para su difusion, pero no
se transmitira ningln dato que pueda llevar a la identificacion de los participantes.
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INFORMACION REFERENTE A DATOS/MUESTRAS:

La obtencién, tratamiento, conservacion, comunicacion y cesion de los datos se hara conforme a lo
dispuesto en el "Reglamento General de Proteccion de Datos" (Regulacion UE 2016-679 del
Parlamento europeo y del Consejo, de 27 de abril de 2016) y la normativa espafiola sobre proteccion
de datos de caracter personal vigente.

La institucién en la que se desarrolla esta investigacion es la responsable del tratamiento de sus
datos, pudiendo contactar con ellla Delegado/a de Proteccion de Datos a través del correo
electrénico delegado.proteccion.datos@sergas.gal.

Los datos/muestras necesarias para llevar a cabo este estudio seran recogidos y conservados
pseudoanonimizados (codificados) en la base de datos del equipo de investigacién y en la del
Centro de Investigacion Biomédica en Red (CIBERSAM). La pseudoanonimizacion es el tratamiento
de datos personales de forma que non puedan atribuirse a un/una interesado/a sin que se use
informacion adicional. En este estudio solamente el equipo investigador conocera el codigo que
permita saber su identidad.

La normativa que regula el tratamiento de datos de personas, le otorga el derecho a acceder a sus
datos, oponerse, corregirlos, cancelarlos, limitar su tratamiento, restringir o solicitar la supresién de
los mismos. También puede solicitar una copia de estos 0 que se envie a un tercero (derecho de
portabilidad).

Para ejercer estos derechos usted puede dirigirse a el/la Delegado/a de Proteccion de Datos del
centro a través de los medios de contacto antes indicados o a el/la investigador/a principal de este
estudio en el correo electrénico: angel.carracedo@usc.es en el tfno. 981951490.

Asi mismo, tiene derecho a interponer una reclamacion ante la "Agencia Espafiola de Proteccion de
Datos", cuando considere que alguno de sus derechos no hubiese sido respetado.

Unicamente el equipo investigador y las autoridades sanitarias, que tienen el deber de guardar la
confidencialidad, tendrdn acceso a todos los datos recogidos en el estudio. Por ello, en la
investigacion médica, puede ser de gran importancia compartir la informacién que los investigadores
obtienen del estudio de muestras humanas con otros investigadores, para que mediante futuros
proyectos se pueda producir avance del conocimiento, que lleve a mejoras en la atencién de los
pacientes de todo el mundo. Dentro de futuros estudios se podria incluir el andlisis de sus muestras
o datos.

Si acepta participar en este estudio, parte de la informacion, incluida la genética, sera incluida en
bases de datos cientificas (ej; EGA, ELIXIR o dbGAP, del Instituto Nacional de Salud
estadounidense). Si un investigador quiere estudiar la informacién contenida en alguna de estas
bases de datos, debe realizar una solicitud expresa que es revisada y valorada por un Comité
Interno y, ademas, el estudio tendr4 que contar con la aprobacion de un Comité de Etica. Su
nombre o cualquier otra informacion que pudiese identificarlo de modo directo nunca sera
incluida en una base de datos cientifica.

En el caso de que alguna informacion se transmita a otros paises, se realizara con un nivel de
proteccion de datos equivalente, como minimo, al establecido por la normativa espafiola y europea.

Al terminar este estudio, y conforme a la normativa, sus muestras bioldgicas y sus datos seran
conservados pseudoanonimizados (codificados) en las colecciones C.0003145 para la "Linea de
investigacién en genética de los trastornos psiquiatricos” y en la C.0001387 para a "Linea de
investigacién en farmacogenética y farmacogenémica”, dadas de alta en el "Registro Nacional de
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Colecciones" do Instituto de Salud Carlos llI, y de las que es titular D. Angel Carracedo Alvarez. De
esta forma, podremos utilizar las muestras y datos para otros estudios en las mismas lineas de
investigacion, siempre previo informe favorable de un Comité de Etica de la Investigacion.

= Usted tendra a su disposicion, si asi lo solicita al investigador responsable de la coleccién,
toda la informacién sobre los estudios de investigacién en los que se utilicen las
muestras/datos. Un Comité de Etica de la Investigacion decidird en qué casos es
imprescindible que se le envie informacién de forma individualizada.

= Los datos y muestras quedaran bajo la custodia del responsable de la coleccion, y soélo
tendrdn acceso a datos que lo identifiquen el responsable y su equipo. Las muestras
solamente podran ser cedidas a otros grupos de investigacion con su consentimiento.

= Usted podra restringir el uso de sus datos o muestras (o de su representado) dirigiéndose al
responsable de la coleccion.

Usted podra solicitar la destruccibn o anonimizacién de la muestra en cualquier momento,
dirigiéndose al investigador principal. Aln asi, esto no se aplicara a los datos resultantes de los
andlisis que ya se hubiesen realizado.

¢(EXISTEN INTERESES ECONOMICOS EN ESTE ESTUDIO?

Debido a la ambicion de los objetivos de este estudio, el equipo de investigacion esti presentando
diversas solicitudes de financiacion ante diferentes entidades para poder llevar a cabo las
numerosas tareas que se contemplan, exigiendo el compromiso de informar al Comité de Etica de
los fondos que se vayan obteniendo para llevarlo a cabo. El investigador no recibira retribucion
especifica por la dedicacién al estudio.

Los participantes no seran retribuidos por participar. Es posible que de los resultados del estudio o
estudios se deriven productos comerciales o patentes; en este caso, no participara de los beneficios
econdémicos originados.

¢ COMO CONTACTAR CON EL EQUIPO INVESTIGADOR DE ESTE ESTUDIO?

Puede contactar con:

(indicar

Nombre, Apellidos, Centro y datos de contacto de la persona que hace el reclutamiento)

También puede contactar con el Investigador Principal del proyecto, el Dr. Angel Carracedo Alvarez
o con D2 Montserrat Fernandez Prieto en el teléfono 881815447 o en el correo electronico
Montserrat.Fernandez.Prieto@sergas.es.

iMuchas gracias por su colaboracidn!
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REVOCACION DEL CONSENTIMIENTO

o LA ELIMINACION DE MIS MUESTRAS BIOLOGICAS DE LA COLECCION EN LAS QUE
FUERON INCORPORADAS.

o LA ELIMINACION DE MIS DATOS PERSONALES. La muestra sera anénima irreversiblemente y
podra ser utilizada en proyectos de investigacion.

o LA ELIMINACION DE MIS MUESTRAS Y MIS DATOS PERSONALES DE FORMA QUE NO
PUEDAN SER UTILIZADOS EN ESTUDIOS POSTERIORES.

Firmado:

En calidad de:

Testigo firmante
Representante legal

revoco / anulo el consentimiento dado confecha: ..., y SOLICITO:

o LA ELIMINACION DE SUS MUESTRAS BIOLOGICAS DE LA COLECCION EN LAS QUE
FUERON INCORPORADAS.

o LA ELIMINACION DE SUS DATOS PERSONALES. La muestra serd anonima irreversiblemente y
podra ser utilizada en proyectos de investigacion.

o LA ELIMINACION DE SUS MUESTRAS Y DATOS PERSONALES DE FORMA QUE NO PUEDAN
SER UTILIZADOS EN ESTUDIOS POSTERIORES.

Firmado:
En i Y- TR de.iiii (o[- J
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