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APRESENTACAO

Iniciamos o0 ano de 2022 com mais um projeto de qualidade na area da salde, trata-
se da obra “A medicina na determinagéo de processos patoldgicos e as préaticas de saude
- volume 1” coordenada pela Atena Editora, e inicialmente, compreendida em dois volumes.

Sabemos que o olhar técnico € de extrema importancia na determinagdo dos
processos patologicos, assim como o desenvolvimento de metodologias que sejam cada
vez mais acuradas e assertivas no diagnostico. Uma consequéncia desse processo é o
estabelecimento de praticas otimizadas e eficazes para o desenvolvimento da satde nos
ambitos sociais e econdmicos.

Todo material aqui disposto, esta diretamente relacionado com o trabalho constante
dos profissionais da salde na busca deste desenvolvimento mencionado, mesmo em
face dos diversos problemas e dificuldades enfrentados. Assim, direcionamos ao nosso
leitor uma producgéo cientifica com conhecimento de causa do seu titulo proposto, o que a
qualifica mais ainda diante do cenério atual e aumentando a importancia de se aprofundar
no conhecimento nas diversas técnicas de estudo do campo médico que tragam retorno
no bem estar fisico, mental e social da populagéo. Esta obra, portanto, compreende uma
comunicacao de dados muito bem elaborados e descritos das diversas areas da medicina
oferecendo uma teoria muito bem elaborada em cada capitulo.

Por fim, oferecer esses dados através de uma literatura, rigorosamente avaliada,
evidencia a importancia de uma comunicagéo so6lida com dados relevantes na area médica,
deste modo a obra alcancga os mais diversos nichos das ciéncias médicas.

Desejo a todos uma excelente leitura!

Benedito Rodrigues da Silva Neto
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RESUMO: A sindrome de Moebius (SM), é
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caracterizada por paralisia congénita do nervo
facial e abduscente, geralmente bilateralmente,
produzindo hipomimia facial e estrabismo
convergente. Ha casos, onde outros nervos
cranianos podem ser acometidos, como:
oculomotor, troclear, trigémio, glossofaringeo,
vago e hipoglosso, manifestando-se com sinais
perceptiveis ao exame. Deficiéncia mental
e malformacgdes esqueléticas podem estar
associadas. Descricdo do Caso: EGRM, sexo
masculino, 1 ano e 4 meses, natural de Sdo Luis —
MA, foi internado outras diversas vezes, devido a
débil sucgao e infecgbes respiratérias recorrentes.
Durante as internag¢des foram observadas crises
convulsivas, onde foi introduzido o tratamento
necessario, e facies sindrébmicas, sendo iniciado
o estudo genético. Ao exame, observa-se menor
com bom estado geral, hipoativo, hipotonia global,
microcrania, epicanto bilateral e hipertelorismo
orbitério. Dorso nasal curto, fosseta pré auricular
a esquerda e hipomimia facial. H4, também,
atraso no desenvolvimento neuropsicomotor.
Alguns exames para investigagdo diagnostica
foram solicitados: 1) Tomografia de cranio
que evidenciou achados sugestivos de
sequela por transtorno hipoxicoisquémico;
2) Eletroencefalograma mostrou atividade
de base desorganizada e assimétrica para
idade, compativel com atividade epileptiforme.
Demais exames sem alteragbes significativas.
Conclusdo: SM € considerada resultado de uma
perda temporaria do fluxo sanguineo cerebral
durante o desenvolvimento e pré-natal. Ha
também, ligagcdes genéticas dentro das familias,
e associagdo com uso de algumas drogas durante
a gestacéo, como o misoprostol. O caso exposto,
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mostra sinais clinicos e radiologicos da sindrome; e parece estar relacionado a sequelas
hipoxicoisquémicas. A sindrome € de ocorréncia rara, e seus aspectos etiopatogénicos ainda
séo desconhecidos.

PALAVRAS-CHAVE: Sindrome de Moebius. Anormalidades Congénitas. Paralisia.

MOEBIUS SYNDROME: CASE REPORT

ABSTRACT: Moebius syndrome (MS) is characterized by congenital abnormalities facial
and abdominal nerve palsy, usually bilaterally, producing facial hypomimia and convergent
strabismus. There are cases where other cranial nerves can be affected, such as: oculomotor,
trochlear, trigemius, glossopharyngeal, vagus and hypoglossus, manifesting with perceptible
signs in the exam. Mental deficiency and skeletal malformations may be associated. Case
Description: EGRM, male, 1 year and 4 months old, from S&o Luis - MA, was hospitalized several
times due to weak suction and recurrent respiratory infections. During the hospitalizations
convulsive crises were observed, where the necessary treatment was introduced, and facies
syndromic, and the genetic study was started. At the examination, we observed minor with
good general condition, hypoactive, global hypotonia, microcrania, bilateral epicanto and
orbital hypertelorism. Short nasal dorse, pre-auricular fossa on left and facial hypomimia.
There is also delay in neuropsychomotor development. Some tests for diagnostic investigation
were requested: 1) CT scan of the skull that revealed findings suggestive of sequela due to
hypoxic-ischemic disorder; 2) Electroencephalogram showed disorganized and asymmetric
base activity for the age, compatible with epileptiform activity. Other tests without significant
changes. Conclusion: The MS is considered a result of a temporary loss of cerebral blood
flow during development and prenatal. There are also genetic connections within families, and
association with the use of some drugs during pregnancy, such as misoprostol. The exposed
case shows clinical and radiological signs of the syndrome; and appears to be related to
hypoxic-ischemic sequelae. The syndrome is rare and its etiopathogenic features are still
unknown.

KEYWORDS: Moebius Syndrome. Congenital Abnormalities. Paralysis.

11 INTRODUGCAO

A Sindrome de Moebius (SM), foi originalmente descrita por Von Graefe em 1880 e por
Moebius em 1888. Sendo que vérios autores descreveram ou relataram aproximadamente
mais de 300 casos, apos essa data. Estima-se que a prevaléncia da SM seja de 1 : 250.000
nascimentos e que ndo ha diferenca de incidéncia entre os sexos. A maioria dos casos
descritos ocorreram de forma aleatéria, entretanto, registros da literatura apontam que
ocorréncia entre familiares, chega a quase 2% de todos os individuos afetados (2,

Via de regra a SM, caracteriza-se por paralisia congénita e ndo progressiva do
nervo facial (VII par) e do nervo abducente (VI par), habitualmente bilateral, produzindo
uma aparéncia facial inexpressiva, boca entreaberta, dificuldade para fechar a palpebra e
estrabismo convergente ©.

Ha casos, onde outros nervos cranianos sao acometidos, uni ou bilateralmente,
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como: llI, IV, V, IX, X e Xl pares cranianos, manifestando-se com ptose palpebral, surdez,
distdrbios na sensibilidade nos territorios inervados pelo trigémeo, disfagia, disfonia e
atrofia de lingua ¢4,

Usualmente, ha casos de malformagcbes dos membros (pés tortos, sindactilia,
bragdactilia) e musculoesqueléticas, principalmente a Sindrome de Polland, que é
caracterizada por deficiéncia dos musculos peitoral maior e menor, parte do musculo
serratil, sindactilia ipsilateral e hipoplasia da mao. Alguns autores defendem que as duas
sindromes podem estar associadas, formando a Sindrome de Moebius-Polland, ja outros
autores afirmam serem duas sindromes independentes ¢4,

Os problemas de succgéo e a dificuldade para amamentagéo, corroboram para a
perda ponderal progressiva. A mastigacdo e a fala, podem estar comprometidas, devido
ao envolvimento de algumas estruturas, como a lingua, laringe, labios e palato. O retardo
mental pode estar presente em uma parcela dos pacientes acometidos pela sindrome.
Ha também, malformagdes cranio faciais, manifestando-se com assimetria facial,
hipertelorismo orbitario, nariz de base larga, deformidades do ouvido externo, surdez,
microstomia, alteragdes de lingua e palato alto 9.

O diagnostico da Sindrome de Moebius, pode ser realizado logo apés o nascimento,
com sinais sugestivos da sindrome, como sialorréia e dificuldade para fechar os olhos por
completo durante o sono, em decorréncia da paralisia do nervo abducente. Com o passar
dos meses, a paralisia congénita do nervo facial, se torna mais evidente, manifestando-se
com “facies tipo mascara”, ou seja, auséncia de expressao facial, mesmo quando a crianca
chora ou sorri ©.

Aocorréncia da SM é rara, e seus fatores etiopatogénicos ainda sédo desconhecidos.
Supbdem-se que qualquer alteracédo que prejudique o fluxo sanguineo do feto, proveniente
da placenta, em um determinado momento da gestagéo, pode ocasionar hipoplasia
dos nucleos dos nervos cranianos no tronco cerebral. Acredita-se, também, que o uso
do Misoprotol, assim como outras drogas com acOes teratogénicas, utilizadas durante a
gravidez, afeta a contratilidade uterina e a irrigacdo sanguinea do feto, gerando isquemia,
e consequentemente, hipoplasia de nervos cranianos ©7.

Dessa forma, o objetivo desse estudo é relatar um caso da Sindrome de Moebius
com o intuito de informar e atualizar a populagdo médica e outros profissionais, tendo em

vista sua rara ocorréncia.

21 RELATO DO CASO

EGMR, sexo masculino, 1 ano e 4 meses, natural de Sdo Luis — MA e residente em
Séo José de Ribamar — MA. Filho unico, de pais sadios e ndo consanguineos. Gravidez
sem intercorréncias. Progenitora nega uso de &lcool, tabagismo ou drogas com acgéo
teratogénica no percurso da gestagéao.
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Nascimento de parto cesariano, a termo, devido a parada de progresséao de dilatacéo,
pesando 3.090g, com apgar 08/09. Nao chorou ao nascer e teve pneumonia por aspiracao,
sendo tratada satisfatoriamente com antibioticoterapia. Apés 3 dias de internacgéo, recebeu
alta hospitalar.

Aos 17 dias de vida, o menor iniciou quadro febril, e perda ponderal significativa,
devido a débil sucgéo, sendo internado para tratamento do quadro infeccioso. Durante a
internacéo, foram observadas crises, do tipo espasmos, em que foi solicitada avaliagéo pela
neurologia. Foi realizado exames diagnosticos e como condutada instituido Fenobarbital.

Nos meses subsequentes, o paciente fora internado diversas vezes: aos 9 meses,
internou para tratamento de pneumonia bacteriana; aos 11 meses, lactente evoluiu com
piora das crises convulsivas, sendo internado, e adicionado acido valpréico para controle
do quadro.

Sendo que na ocasido durante exame fisico, observa-se menor com hipomimia facial,
bom estado geral, levemente dispneico, hidratado, normocorado, hipoativo e hipotonia
global. Apresenta ainda, estrabismo convergente, microcrania, fontanela anterior aberta,
normotensa, epicanto bilateral, hipertelorismo orbitario, dorso nasal curto, palato alto e
estreito, lingua com depressao central, fosseta pré auricular a esquerda e pescogo curto
com excesso de pele na nuca (Figura 1 e 2). Torax atipico, com presenca de estertores
subcreptantes em ambos hemitérax. Paciente apresenta atraso no desenvolvimento

neuropsicomotor: aos 11 meses, ndo sustenta a cabeca.

Figura 1. Paciente com 1 ano e 4 meses de idade. Observa-se as caracteristicas faciais e os pés tortos.
(Foto cedida gentilmente com autorizagdo escrita do responséavel — Anexo VIII).
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Figura 2. Paciente com 1 ano e 4 meses de idade. Observa-se as caracteristicas faciais. (Foto cedida
gentilmente com autorizagdo escrita do responsavel — Anexo - VIII).

Havia ainda relato de disfagia para liquidos, havendo necessidade de
acompanhamento com a fonoaudiologia. Alguns exames foram solicitados para investigagéo
diagnéstica e estdo resumidos na Tabela 1.

Exame Achados

Tomografia de cranio Perda da morfologia habitual do sistema supratentorial, sequela
hipoxicoisquémica.

Eletroencefalograma Atividade de base desorganizada e assimétrica - Crises
epileptiformes

Cariétipo 46, XY

Ecografia de abdome total Fiose intestinal difusa

Mapeamento de retina Normal

Tabela 1. Resultado dos exames complementares de diagnostico.

Por fim, com quadro clinico bem caracteristico, associado a achados laboratoriais,
foi compativel com o diagnéstico da Sindrome de Moebius.

Atualmente, com 1 ano e 4 meses, apresenta auséncia de diccdo, deambulacédo e
disfagia. Apresenta déficits motores, ndo engatinha e senta sozinho, entretanto, sustenta o
tronco por poucos segundos.

Segue em acompanhamento ambulatorial com equipe multiprofissional nas consultas
de Neurologia, Pneumologia, Fonoaudiologia, Psicologia e Genética.

31 DISCUSSAO

A Sindrome de Moebius é uma rara desordem neurol6gica e estrutural cujo

diagnostico é clinico e seus fatores etiopatogénicos ainda sdo desconhecidos. Sabe-se
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que ha componente genético em 2% dos casos diagnosticados @9,

Alguns estudos postulam que a presenca de achados neuropatol6gicos sugestivos
de hipoplasia dos nucleos dos nervos cranianos no tronco cerebral esta, provavelmente,
relacionada a ocorréncia de isquemia durante o periodo gestacional, sendo esta ocasionada
por uma alteragdo sanguinea da placenta e consequentemente, do feto ¢89.

Antes chamada de Diplegia Facial Congénita, a atual sindrome de Moebius é
marcada principalmente por distarbios do VII par de nervo craniano (Nervo facial), cursando
com boca entreaberta, auséncia da mimica facial e dificuldade em baixar a palpebra. O
estrabismo convergente achado na maioria dos casos é justificado por possiveis alteragées
no VI par (Nervo abducente) 6689,

Estudos ainda sugerem a possibilidade de paralisia uni ou bilateral de outros nervos
cranianos como o oculomotor, troclear, glossofaringeo, vago e do hipoglosso, provocando
disfuncao de sensibilidade nas regides inervadas pelo trigémeo, disfagia, disfonia e paralisia
do musculo reto lateral, evidenciados em distintas combinagdes 689,

Em 2011, Pachajoa descreveu o primeiro caso da Sindrome Moebius-Poland em
um neonato exposto no periodo pré-natal ao misoprostol, propondo que a possivel acdo
teratogénica da substancia sobre a embriogénese vascular fosse uma causa altamente
considerada para a patologia. E de fato o uso de substancias abortivas e/ou teratogénicas
pode estar envolvido com a génese das malformagdes encontradas nesta sindrome @9,

O Misoprostol é o principio ativo do Cytotec®, que quando utilizado durante a
gravidez, atua na contratilidade uterina e irrigagcdo sanguinea do feto, levando a isquemia e
posteriormente necrose e ocasional calcificagdo do nucleo do nervo facial 789,

Alguns fatores genéticos sdo propostos como etiologia. Padrdes distintos de
heranga, tais como heranca autossémica dominante, autossémica recessiva e recessiva
ligada ao X sdo as principais teorias estudadas para compreenséo da génese da patologia.
O gene responsavel pela sindrome permanece desconhecido, entretanto alguns estudos
evidenciaram sua localizagdo préxima a banda q12.2 do cromossomo 13 ou no proprio
cromossomo 13 G489,

O caso supracitado mostra sinais clinicos da sindrome, como hipoplasia nuclear de
alguns nervos cranianos. Outrossim, existem outros sinais radiol6gicos de malformacdes
cerebrais que corroboram com os achados esperados da sindrome. De uma forma
geral, acredita-se que qualquer situagdo que prejudique o fluxo sanguineo placentério,
provocando uma possivel isquemia e sofrimento celular, pode estar relacionada com a
etiologia e desenvolvimento da sindrome @89,

41 CONCLUSAO

A sindrome de Moebius é uma rara condi¢céo de paralisia congénita que nos chama
atencdo pelo acometimento de pares cranianos, principalmente o VIl par (Nervo Facial).
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Cursando com um quadro clinico sugestivo e de diagnoéstico complexo, justificado pela
baixa prevaléncia da patologia e pelos fatores etioldgicos ainda desconhecidos.

Prima-se que o diagnéstico e a reabilitacdo sejam iniciados simultaneamente e a
medida que se alcanca progressos na reabilitagcdo é importante novas avaliagbes funcionais
em terapia cooperativa de equipe multiprofissional.

Em tempo, evidencia-se que a SM se trata de uma patologia de temética atual, descrita
a pouco mais de 100 anos, e que intriga a comunidade médica pelos inimeros desafios
terapéuticos a serem considerados e pela evolu¢do enigmética que a patologia apresenta.

Sendo que a principal relevancia do estudo enfatiza as graves consequéncias
das condi¢des que alteram o percurso fisiolégico da gestagdo, como uso de Misoprostol,
podendo trazer risco para a vida e desenvolvimento intrauterino.

REFERENCIAS

1. Picciolini O, Porro M, Cattaneo E, Castelletti S, Masera G, Mosca F, et al. Moebius syndrome:
clinical features, diagnosis, management and early intervention. ltalian Journal of Pediatrics. [internet].
2016 [acesso em 2018 set 5]; 42(56). Disponivel em: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/
PMC4893276/.

2. Ventura BV, Miller MT, Danda D, Carta A, Brandt CT, Ventura LO. Perfil das caracteristicas oculares
e sistémicas em pacientes da seqiéncia Mdbius do Brasil e da Italia. Arg. Bras. Oftalmol. [internet].
2012 [acesso em 2018 set 5]; 75(3):202-206. Disponivel em: http://www.scielo.br/scielo.php?script=sci_
arttext&pid=S0004-27492012000300011&Ing=en.

3. Fontenelle L, Araujo APQC, Fontana RS. Sindrome de Moebius: relato de caso. Arq. Neuro-Psiquiatr.
[internet]. 2001 [acesso em 2018 set 5]; 59(3B):812-814. Disponivel em: http://www.scielo.br/scielo.
php?script=sci_arttext&pid=S0004-282X2001000500031&Ing=en.

4. Mattana MC, Lucena LF, Ribeiro FE, Bortagaray S, Teles AR. Sindrome de Moebius-Poland: relato
de caso e revisao bibliogréafica. Revista da AMRIGS [internet]. 2010 [acesso em 2018 set 5]; 54(2):197-
201. Disponivel em: http://www.amrigs.com.br/revista/54-02/16-413_s%C3%ADndrome-de-moebius.
pdf.

5. de Freitas AC, Nelson-Filho P, de Queiroz AM, Assed S, Silva FWGP. Sindrome de Moebius: Relato
de Caso Clinico. Revista de Odontologia da Universidade Cidade de Sao Paulo [internet]. 2006
[acesso em 2018 set 5]; 18(3):297-302. Disponivel em: http://arquivos.cruzeirodosuleducacional.edu.br/
principal/old/revista_odontologia/pdf/setembro_dezembro_2006/sindrome_moebios.pdf.

6. Madalena C, Temudo T. Sindrome de Moebius — Apresentacao de Trés Casos Clinicos. Acta
Pediatr. Port. [internet]. 2000 [acesso em 2018 set 5]; 1(31):75-78. Disponivel em: https://actapediatrica.
spp.pt/article/view/5331/4092.

7. Barbosa RC, Nogueira MB, Giacheti CM. Sindrome de Moebius relacionada ao uso do Misoprostol
(cytotec®) como abortivo. RBPS [internet]. 2005 [acesso em 2018 set 5]; 18(3):140-144. Disponivel em:
http://periodicos.unifor.or/RBPS/article/viewFile/926/2101.

8. Silveira GD, Cioffi MAB, Gomez MER, Filho GM, de Oliveira MP, Jaeger MRO. Reconstrucgéo toracica
em paciente com Sindrome de Moebius. Brazilian Journ. Plastic Surgey [internet]. 2018 [acesso em
2018 set 5]; 33:164-166. Disponivel em: http://www.rbcp.org.br/details/1966/pt-BR.

A medicina na determinacéo de processos patologicos e as praticas de saude Capitulo 19 m



9. Dantas PR. Sindrome de Poland: Aspectos clinicos e genéticos. [monografia] Universidade Federal
da Paraiba. [internet]. 2015 [acesso em 2018 set 5]; Disponivel em: http://www.ccm.ufpb.br/ccm/
contents/documentos/biblioteca-1/tccs/tccs-2015/tcc-pedro-romao-dantas.pdf.

ANEXO | - TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO - TCLE

MODELO DE CARTA PARA OBTENCAO DO CONSENTIMENTO LIVRE E
ESCLARECIDO PARA PESQUISA QUE ENVOLVA: Relato de caso

Caro(a) Senhor(a)
Eu, Maria Raimunda Brito Pinheiro Ramos, médica (CRM 1458, portador do CPF
124.781.133 — 68+ RG: 4048092010-2 estabelecido(a) na Rua Apostolo Mateus, fi,
CEP 65075-025, na cidade de sao Luis - MA, cujo telefone de contato é (98) 98111-1158,
vou desenvolver uma pesquisa cujo titulo é: Sindrome de Moebius: Relato de Caso.
O objetivo deste estudo é relatar o seu quadro clinico, incluindo os dados retirados da histéria,
fotos ou videos, dos exames de sangue, exames funcionais, elétricos, anatomopatol6gicos
elou radiolégicos, além das informagbes obtidas através de exame clinico/mtofuncionais
elou avaliagbes fonoaudiolégicas.
Sua participacdo nesta pesquisa é voluntaria e ndo determinara qualquer risco, podendo
determinar os seguintes desconfortos:

Alquns minutos para responder as perguntas ou os desconfortos que houver.

Sua participagcdo nao trard qualquer beneficio direto mas proporcionard um melhor
conhecimento a respeito da Sindrome de Moebius, que em futuros tratamentos poderao
beneficiar outros pacientes ou, entdo, somente no final do estudo poderemos concluir a
presenca de algum beneficio.

N&o existe outra forma de obter dados com relagcdo ao procedimento em questdo e que
possa ser mais vantajoso

Informo que o Sr(a). tem a garantia de acesso, em qualquer etapa do estudo, sobre
qualquer esclarecimento de eventuais duvidas. Vocé podera, caso sinta necessidade,
entrar em contato com o Comité de Etica em Pesquisa, cujo endereco é, UniCeuma,Rua
Josué Montello, No 01 — Renascencga tl — CEP: 65075-120 — S&o Luis - MA. Fone / Fax:
(98) 3214-4212

Também é garantida a liberdade da retirada de consentimento a qualquer momento e deixar
de participar do estudo, sem qualquer prejuizo.

O Sr(a)- tem o direito de ser mantido atualizado sobre os resultados parciais das pesquisas
e caso seja solicitado, darei todas as informagdes que solicitar.
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Nao existirdo despesas ou compensacdes pessoais para o participante em qualquer
fase do estudo, incluindo exames e consultas. Também ndo ha compensagéo financeira
relacionada a sua participagdo. Se existir qualquer despesa adicional, ela sera absorvida
pelo orcamento da pesquisa.

Como pesquisador, me comprometo a utilizar os dados coletados somente para pesquisa
e os resultados seréo veiculados através de artigos cientificos em revistas especializadas
elou em encontros cientificos e congressos.

A sua néo identificagcdo, ndo podera ser garantida pois os dados serdo relacionados
unicamente a vocé e a(s) fotografia(s) facilitara(ao) o reconhecimento. Entretanto, serédo
resguardados o nome, endereco e filiacdo. Este termo esta sendo elaborado em duas
vias, sendo que uma via ficard com o Sr.(a) e outra arquivada com os pesquisadores
responsaveis.

Anexo esta o consentimento livre e esclarecido para ser assinado caso néo tenha ficado
qualquer davida.

Termo de Consentimento Livre e Esclarecido

Acredito ter sido suficiente informado a respeito das informagdes que li ou que foram lidas
para mim, descrevendo o estudo_Sindrome de Moebius

Discuti com os pesquisadores sobre a minha decisdo em permitir a participagdo de
meu(minha) filho(a) nesse estudo.

Ficaram claros para mim quais sdo os propositos do estudo, os procedimentos a serem
realizados, seus desconfortos e riscos e a garantia de esclarecimentos permanentes.

Ficou claro que a minha n&o identificacdo, ndo sera possivel pois os dados se referem
unicamente a mim e a(s) fotografia(s) facilitaram meu reconhecimento. Entretanto, o
endereco, nome e filiagdo permaneceréo em sigilo absoluto.

Ficou claro também que a minha participacéo é isenta de despesas e que tenho garantia
do acesso aos resultados e de esclarecer minhas dividas a qualquer tempo. Concordo
voluntariamente em participar deste estudo e poderei retirar 0 meu consentimento a
qualquer momento, antes ou durante 0 mesmo, sem penalidade ou prejuizo ou perda de
qualquer beneficio que eu possa ter adquirido.
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