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Proyecto de investigación titulado “Ultrasecuenciación de mRNA y microRNAs en exosomas de pacientes con Hipomagnesemia hipercalciuria y nefrocalcinosis familiar con mutaciones identificadas en el gen CLDN19.”
Investigador principal Dra. Mª Gema Ariceta Iraola; Servicio Nefrología pediátrica  
Promotor: proyecto financiado por el Fondo de Investigación Sanitaria_FIS


Objetivos:
Le solicitamos su participación en este proyecto de investigación cuyo objetivo principal es profundizar en el conocimiento de factores genéticos y epigenéticos que puedan influir en la enfermedad Hipomagnesemia hipercalciuria y nefrocalcinosis familiar. 




Beneficios:
Es posible que de su participación en este estudio no se obtenga un beneficio directo. Sin embargo, la identificación de posibles factores relacionados con la Hipomagnesemia hipercalciuria y nefrocalcinosis familiar podría beneficiar en un futuro a otros pacientes que la sufren y contribuir a un mejor conocimiento y tratamiento de esta enfermedad. 


El ADN es un elemento que está presente en todas sus células, porque lo ha recibido de sus padres y lleva un código en forma de “genes” que determina sus características físicas personales, como el color de ojos, de piel, etc. Las diferencias entre unas personas y otras nos pueden ayudar a explicar por qué algunas desarrollan unas enfermedades y otras no.  



Procedimientos del estudio: 
Si decide participar, se le realizará una historia clínica y una exploración física detallada, se le extraerá un tubo adicional de sangre (volumen en función del peso del paciente) y se le recogerá una muestra de orina (50mL).


Molestias y posibles riesgos:
La toma de muestras de sangre le puede provocar una sensación de ardor en el punto en el que se introduce la aguja en la piel y ocasionar un pequeño hematoma o una leve infección que desaparece en pocos días. Más raramente puede aparecer mareo en el momento de la extracción de sangre.


Lugar de realización del análisis:
Las muestras biológicas se enviarán al laboratorio de Fisiopatología renal - CIBBIM, del Vall d’Hebron Institut de Recerca, donde se analizarán. 


Protección de datos personales:
De acuerdo con la Ley 15/1999 de Protección de Datos de Carácter Personal, los datos personales que se obtengan serán los necesarios para cubrir los fines del estudio. En ninguno de los informes del estudio aparecerá su nombre, y su identidad no será revelada a persona alguna salvo para cumplir con los fines del estudio, y en el caso de urgencia médica o requerimiento legal. 

Cualquier información de carácter personal que pueda ser identificable será conservada por métodos informáticos en condiciones de seguridad por la Dra. Mª Gema Ariceta Iraola. El acceso a dicha información quedará restringido al personal del servicio de pediatría, designado al efecto o a otro personal autorizado que estará obligado a mantener la confidencialidad de la información. 

De acuerdo con la ley vigente, tiene usted derecho al acceso de sus datos personales; asimismo, y si está justificado, tiene derecho a su rectificación y cancelación. Si así lo desea, deberá solicitarlo al médico que le atiende en este estudio.

Implicaciones de la información obtenida en el estudio:
Si decide participar en el estudio, es posible que en el análisis de sus muestras biológicas se obtenga información relevante para su salud o la de su familia. De acuerdo con la legislación vigente, tiene derecho a ser informado de los datos genéticos que se obtengan en el curso del estudio. Esta información se le comunicará si lo desea; en el caso de que prefiera no ser informado, su decisión se respetará.

Si quiere conocer los datos genéticos relevantes para su salud que se obtengan, infórmese a través de su médico sobre las implicaciones que esta información puede tener para su persona y su familia. Esta información se le comunicará si lo desea; en el caso de que prefiera no ser informado, su decisión se respetará.  



Uso futuro de las muestras:
Además, le pedimos su consentimiento para que autorice al investigador a almacenar su muestra para realizar otros estudios genéticos relacionados con la enfermedad Hipomagnesemia hipercalciuria y nefrocalcinosis familiar. Si autoriza que el material biológico obtenido se utilice en estas investigaciones, sus datos se mantendrán codificados a fin de garantizar la confidencialidad en su utilización, tal como prevé la legislación vigente.

Las muestras obtenidas se almacenarán en el Biobanco del Hospital Universitario Vall d’Hebron (Biobanco HUVH) y el responsable de las mismas será la Dra. G Ariceta del Servicio de pediatría.

Su muestra sólo se utilizará en proyectos de investigación aprobados por el Comité de Ética de la Investigación del Hospital.

Si necesita más información sobre este estudio puede contactar con el investigador responsable, la Dra. Mª Gema Ariceta Iraola del Servicio de Nefrología pediátrica. Tel. 934893082.



Derecho de revocación del consentimiento:
Su participación en el estudio es totalmente voluntaria, y si decide no participar recibirá todos los cuidados médicos que necesite y la relación con el equipo médico que le atiende no se verá afectada.

Si cambia de opinión después de dar sangre para el estudio genético, puede pedir que se destruya su muestra de ADN; para ello puede 
contactar con la Dra. Mª Gema Ariceta Iraola del Servicio de Nefrología pediátrica.

