Betegtájékoztató
”A trombotikus mikroangiopátiák és komplement mediált betegségek etiopatogenezisének komplex vizsgálata” c. vizsgálathoz

A beteg neve (születési dátum):………………………………………………………………..
A nyilatkozatot adó személy neve: …………………………………………………

Ha nem a beteg adja a nyilatkozatot: a nyilatkozatot mint …………………………….……(pl. szülő, törvényes képviselő, gyám) adom. 

A trombotikus mikroangiopátiák
Az Ön orvosa Önnél korábban vagy jelenleg a trombotikus mikroangiopátiák vagy komplement mediált betegésg valamely formájának diagnózisát állította fel. 
A betegség neve (specifikálása): ……………………………….......................................
A trombotikus mikroangiopátiák (TMA) közé olyan ritka betegségek tartoznak, amelyekben genetikai eltérések és autoimmun mechanizmusok felelősek a súlyos klinikai tünetek keletkezéséért. A betegség gyermekekben és fiatal felnőttekben is megjelenhet, jellemzője az alacsony vérlemezkeszám és a hemolitikus anémia. 

Az elmúlt évek kutatási eredményei a betegség patogenezisének kulcsfontosságú résztvevőire világítottak rá, azonban lényeges alapmechanizmusok vizsgálatára nem került még sor.

Az atípusos hemolitikus urémia (aHUS) és C3-glomerulopátia kialakulása a komplementrendszer alternatív út regulációs zavarának következménye, amelynek hátterében genetikai mutációkat és rizikó variációkat, valamint a komplement H faktor vagy C3-konvertáz (C3Nef) elleni autoantitestek kialakulását írták le. A trombotikus trombocitopéniás purpura (TTP) elsősorban a gátló hatású, a von-Willebrand faktor hasító proteáz (ADAMTS13) elleni autoantitestek megjelenésével hozható összefüggésbe, utóbbiak kialakulása kapcsán 2010-ben genetikai (HLA) kapcsoltságot írtak le. 
Ezekre a betegségekre a kiserek károsodása, a vérlemezkék aktiválódása és a vörösvértestek szétesése jellemző, melyet veseelégtelenség és további tünetek kísérhetnek. Ez a betegség ritka betegség, Magyarországon kb. néhány száz ilyen beteg ismert az orvosok előtt. A betegség hátterében különféle okok húzódhatnak meg, úgy mint fertőzések, öröklött genetikai eltérések és immunológiai (autoantitest) tényezők. Nagyon fontos az Ön kezelése és gyógyítása szempontjából, hogy a pontos okokat feltáró diagnózis szülessen meg. Ehhez szükséges az, hogy az Öntől levett vérmintát központi laboratóriumba küldjük, abból ott örökítő anyagot (DNS vagy RNS) nyerjenek ki, és abból genetikai (molekuláris biológiai) meghatározásokat végezzenek. A vizsgálat eredményeként azonosításra kerülhet olyan genetikai eltérés (mutáció, rizikó haplotípus, gén-kópiaszám eltérés), amely betegsége okának tekinthető vagy arra hajlamosító tényezőként szerepelhet. Szükséges lehet az is, hogy családjának tagjai körében további vizsgálatokat végezzünk szűrővizsgálat jelleggel. 

Tekintettel arra, hogy a HUS és a komplement mediált betegségek ritka betegségek, és kialakulásának, kezelésének, diagnosztizálásának egyes részletei ma még nem ismertek, szükséges, hogy ezzel kapcsolatban további tudományos vizsgálatok is történjenek. Ilyen vizsgálatokat csak az érintett betegek mintáinak és klinikai adatainak felhasználásával lehet végezni. Az ilyen kutatások feltétele, hogy elegendő számban álljanak rendelkezésre betegminták és klinikai adatok. Ezt a célt ún. biobankok szolgálják, ahol az azonos betegségben szenvedő személyek mintái és adatai összegyűjtve kerülnek tárolásra. A hatályos törvényi rendelkezés szerint (2008. évi XXI. Törvény) ma Magyarországon lehetőség van ilyen biobankok fenntartására és üzemeltetésére. 

A HUS betegség részletes diagnosztikáját végző laboratórium és a betegek mintáját/adataikat kezelő biobank („HUS-centrum”, amely a Magyar Nefrológiai Társaság Regiszterek munkabizottságának keretében működik) Magyarországon a Semmelweis Egyetem, III. Sz. Belgyógyászati Klinikájának Kutatólaboratóriumában található (www.kutlab.hu, Laboratóriumvezető Dr. Prohászka Zoltán, Tel: +361-3251379 vagy 361-2129351, prohaszka.zoltan@med.semmelweis-univ.hu). 

A kutatási vizsgálat célkitűzései
Célkitűzésünk az aHUS, a C3-glomerulopátiák és a TTP etiológiájának és patogenezisének vizsgálata érintett betegekben, nagyszámú kontroll személy bevonásával. Kutatásaink során fel kívánjuk tárni, hogy mely genetikai variációk és környezeti (fertőzés) tényezők vezetnek a betegség kialakulásához. Amennyiben ezeket az okokat azonosítani lehetne, bővülne az elvi lehetőségek sora, melyek mentén a betegség megelőzésébe be lehetne avatkozni. Amennyiben Ön hozzájárul a vizsgálatban való részvételhez, akkor későbbi betegtársainak gyógyulási esélyeit növeli meg. 
Ugyanakkor lényeges célkitűzése vizsgálatunknak az is, hogy felkutassunk olyan betegeket, akik régebben álltak kezelés alatt atípusos HUS, C3GP és TTP miatt, azonban betegségük molekuláris kivizsgálása akkor nem történhetett meg, mivel akkor még nem voltak ismertek a betegséggel kapcsolatba hozható tényezők vagy Magyarországon elérhetőek a szükséges vizsgálatok. Az Ön személyes érdeke is indokolja, hogy betegsége kerüljön kivizsgálásra, mert ma már lényeges, újabb ismeretekkel rendelkezünk, melyek sikeresebb kezelést tesznek lehetővé. 

A vizsgálatban való részvétel
Vizsgálatunkat az Egészségügyi Tudományos Tanács Kutatásetikai Bizottsága engedélyezte, az engedély száma: ......................

A vizsgálatban való részvétel önkéntes, a részvételért anyagi juttatásban nem részesülnek a résztvevők. 
A vizsgálat során keletkező, az Ön betegségére vonatkozó adatokat az Ön gyógyítása érdekében közöljük Önnel, és azokat a kezelőorvosa az Ön tájékozott beleegyezése esetén felhasználja kezeléséhez. 

Amennyiben genetikai eltérést tár fel a vizsgálat az Ön esetében, indokolt lehet családvizsgálat végzése vérrokonok körében. Ilyen további vizsgálatra kizárólag az Ön egyetértése mellet kerül sor. 

A vizsgálat során egyes eredményeket tudományos folyóiratokban és konferenciákon való közlés céljából feldolgozunk, ebben az esetben azonban az Ön személyes adataira nem lehet visszakövetkeztetni (anonimizált, csoportosított bemutatás).

A vizsgálat során jelentkező plusz megterhelést Önnek kizárólag a vérvétel jelenthet, egyéb beavatkozásra, mintavételre nem kerül sor. 
A vizsgálatban való részvétel önmagában nem változtatja meg azt a kezelést, amit Önnek kezelőorvosa javasol. A vizsgálat során keletkező eredmények azonban további információkat szolgáltathatnak, melyek alapján indokolt lehet majd további kezelési lehetőségeket is megfontolni. 
A vizsgálatból való kilépés

Fontos, hogy Ön a vizsgálat bármely pontján akár indoklás nélkül is visszavonhatja a beleegyezését. Ekkor az eltett minták megsemmisítésre kerülnek, és az Ön adatait nem fogjuk a továbbiakban felhasználni. 

A vizsgálat várható haszna

A vizsgálat haszna Önre nézve: Ha Ön régebben (2010 előtt) állt kezelés alatt aHUS vagy TTP miatt, és betegsége nem volt kivizsgálva a molekuláris okok vonatkozásában (genetikai eltérések és egyes autoantitestek), akkor az Ön későbbi ellátására hatással bíró információk származhatnak a vizsgálatból, melyek az Ön hatékonyabb kezelését eredményezhetik. 
A vizsgálat haszna jövőbeli betegtársaira nézve: A vizsgálati célkitűzéseink eléréséhez szükséges a Magyarországon élő betegek összegyűjtése. Vizsgálatunk sikeres kivitelezése esetén olyan új megfigyeléseket tehetünk, melyek az adott betegek gyógyulásának esélyét javíthatják, vagy a betegség kialakulásának kockázatát csökkenthetik. Ezáltal Ön a részvételével hozzájárulhat, hogy a hasonló betegségben szenvedők jövőbeli kezelése még sikeresebb legyen. 
Kérjük, hogy vizsgálatunkban való részvételével segítse munkánkat és azt, hogy többet megtudjunk a trombotikus microangiopátiákról (aHUS és TTP) és a komplement mediált betegségekről. 
A mai hatályos törvények (2008. évi XXI. Törvény) szerint az Ön mintájából csak akkor végezhetünk vizsgálatot, és a genetikai mintát csak akkor tárolhatjuk az adatokkal együtt, ha Ön ehhez hozzájárul. A hozzájárulása önkéntes és bármikor (további következmények nélkül) visszavonható. Hozzájárulásának megadására a csatolt nyilatkozat kitöltésével van lehetősége. Mintájának tárolásáért fizetnie nem kell, valamint tárolt mintájának egy részét ellenszolgáltatás nélkül kikérheti, ha arra más vizsgálathoz a jövőben szüksége lenne. 

A tájékoztatást adó orvos neve, pecsétje


Dátum, hely

