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A kutatasi terv kozérdekii adatainak kivonata

beavatkozassal jaro vizsgalatok szimara
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Bizottsagnak korlitozas nélkiil hozzaférhetdvé kell tennie barki szamara.
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1. A Kkutatas célja, indokoltsaga és varhaté eredményének dsszefoglalasa

1. Tervezett vizsgalataink soran célul tiiztik ki az APCDD1 gén esetleges mutacioinak
szlirését olyan betegeken, akiknek gyermekkoruk ota rendkiviil ritka a hajuk, és ez a
jelleg a csaladon beliil 6roklodik.

2. Tovabba célul tiztiik ki az APCDDI1 polimorfizmusainak vizsgalatit, és az esetleges
killonbdzé polimorfizmusok 4ltal alkotott haplotipusok jellemzését, genotipus-
fenotipus korrelaciok lefrasat.

Hypotrichosis simplex a szbrzet, elsésorban a haj megritkulasaval vagy teljes
elvesztésével jard allapot. A genetikailag meghatrozott formak kozill az oroklott
hypotrichosis simplex (HTS=Hypotrichosis simplex hereditary; OMIM 605389) egy
olyan forma, melynek hatterében egy nemrég megjelent publikdcié szerint az
adenomatosis polyposis coli down-regulated 1 (APCDDI1) gén LI9R mutacioja all
(Shimomura et al., 2010). Ismert, hogy a WNT jelatviteli ut szerepet jatszik a
bérfiiggelékek, mint példaul a hajhagymak kialakulésaban is. Vizsgélataink soran célul
tiiztiik ki az APCDD1 génen tovabbi mutéciok azonositasat, melyek szerepet jatszhatnak a
HTS kialakulasaban, valamint az APCDD1 polimorfizmusok és az éltaluk alkotott
haplotipusok jellemzését, esetleges genotipus-fenotipus korrelaciok megfigyelését.



2. A kutatas tudomanyos megalapozottsagit, indokoltsagat megalapozé irodalmi
hivatkozasok megjelolése (elegendd a kutatds iranyat jelzé néhany irodalmi hivatkozas)

Levy-Nissenbaum, E., Betz, R. C., Frydman, M., Simon, M., Lahat, H., Bakhan, T.,
Goldman, B., Bygum, A., Pierick, M., Hillmer, A. M., Jonca, N., Toribio, J., Kruse, R.,
Dewald, G., Cichon, S., Kubisch, C., Guerrin, M., Serre, G., Nothen, M. M., Pras,
E.Hypotrichosis simplex of the scalp is associated with nonsense mutations in CDSN
encoding corneodesmosin. Nature Genet. 34: 151-153, 2003.

Pasternack, S. M., von Kugelgen, ., Al Aboud, K., Lee, Y.-A., Ruschendorf, F., Voss, K.,
Hillmer, A. M., Molderings, G. J., Franz, T., Ramirez, A., Nurnberg, P., Nothen, M. M.,
Betz, R. C. G protein-coupled receptor P2YS and its ligand LPA are involved in
maintenance of human hair growth. Nature Genet. 40: 329-334, 2008.

3. A résztvevok toborzasanak, bevalasztasanak, kizarasanak rendszere

A vizsgalatokba az SZTE Borgyogyaszati és Allergoldgiai Klinika Ambulanciajanak ritka
haju betegei koziil vonunk be 1000 6 18 év feletti nét és férfit.
Minden résztvevének meg kell felelnie a bevonasi és kizarasi kritériumoknak.

Bevonasi kritériumok:

A vizsgélatra onként vallalkozo aldirta a beleegyez6é nyilatkozatot, mielétt barmilyen a
vizsgalattal kapcsolatos beavatkozas megtortént volna.

Olyan egyének, akiknek velesziiletetten ritka a hajuk (ennek hatterében nem hegesedd,
diffaz hajhullas vagy atrichosis, hypotrichosis allhat).

Kizardsi kritériumok:
Ha a ritka haj alopecia areata, androgen alopecia, telogen effluvium, anagen effluvium

vagy trichotillomania eredménye; valamint kizarasra keriil minden hegesed6 alopéciat
mutatd egyén.

4. A kutatasba bevonni kivint résztvevok szama (6sszesen és kutatohelyenként), neme,
életkora

- 1000 6
- n6k és férfiak
- 18 év feletti egyének (nok és férfiak)

5. A kutatas modszerei

A hajas fejbor fizikalis vizsgalata utan a betegektdl periférias vért vesziink, ebbdl DNS-t
izolalunk, és a genomi DNS t&bb génre terjed6 vizsgalatat tervezziik.

6. A kedvezitlen események és a sulyos nemkivanatos események lehetésége, a
bekovetkezésiik esetén a kivetendé eljarasok

Nemkivanatos mellékhatds elméletileg nincs, mivel a betegek nem kapnak kezelést. A



vérvételkor eldfordulhat rosszullét, collapsus, ezekre az esetekre felkésziiliink, a vérvétel
technikai kivitelezése a rutin betegellatds soran alkalmazott standard modszernek
megfelelden torténik.
A vizsgalat teljes id6tartama alatt 24 6raban hivhat6 vizsgéléorvos elérhetéségét minden
résztvevd megkapja.

7. A résztvevok személyes és egészségiigyi adatainak kezelésével kapcsolatos
intézkedések (az 1992. évi LXIII. térvény alapjan)

A vizsgalatban a résztvevok adatait mindvégig bizalmasan, a vonatkozé jogszabalyoknak
megfeleléen kezeljiik. A vizsgalat soran feldolgozasra keriil6 adatokat a Betegadatlapon
kédolva tiintetjiik fel, azokbol a beteg személyazonossaga nem dllapithaté meg.
Amennyiben a vizsgalat eredményét orvosi szakkonyvben megjelentetjiik, abban a
résztvevok személyének azonositasara alkalmas adatot nem hozunk nyilvanossagra.

A vizsgalatba bevont egyének genomi DNS-ének térolasa és a vizsgélati eredmények,
adatok tarolasa a 2008. évi XX ,, a humdngenetikai adatok védelmérdl, a humdngenetikai
vizsgdlatok és kutatdsok, valamint a biobankok miikodésének szabdlyairdl sz016 torvény
eldirasainak megfelelden torténik.

8. A kutatis sordn nyert adatok statisztikai feldolgozasdnak modszere

Az adatok statisztikai értékelése: Vassarstat: Chi2 proba, Fisher proba
A szekvencidk kiértékeléséhez hasznalt szoftverek: Chromas, BioEdit.

Nyilatkozom, hogy a fenti adatok nem sértik a kutatasnak a szellemi alkotdsok védelmére
vonatkozé érdekeit és nem tartalmaznak szakmai- vagy szolgdlati titkot, illetve a kutatas
érdekeit veszélyezteté adatot. A fenti adatokat barki, korlatozas nélkiil megismerheti.
Tudomasul veszem, hogy jovahagyas utén az RKEB a kozérdekii adatokat a honlapjan kdzze

teheti.
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