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Projekt: Identifizierung Galaktosämie-spezifischer proteomischer 

und genomischer Variationsmuster als Biomarker für Galaktosämie-

spezifische chronische pathophysiologisch-kognitive 

Komplikationen

 

1. Studienzentrum und Verantwortliche
Studienzentrum
Leiter der klinischen Prüfung und Vertretung
Externer Datentreuhänder der Studie
Finanzierung der Studie (Sponsor)



2. Beschreibung und Begründung des Projektes,
Darstellung des Projekts und der Ziele
Darstellung des bisherigen Wissensstandes
Begründung der Notwendigkeit von Humanversuchen
Untersuchungskollektive 
Allgemeine und spezifische Einschlusskriterien:
Allgemeine spezifische Ausschlusskriterien
Charakterisierung der Studienteilnehmer
Ablauf und Durchführung der Studie
Handhabung Datenschutz.
Literaturangaben

 

3. Risiken 
Schilderung voraussehbaren Risiken 
Stellungnahme zur Möglichkeit weiterer Risiken 
Abbruchkriterien (individuell und für die Gesamtstudie)

 





Informationen für Patienten

1  Aufklärungsbogen (6 S)
     Ziel der Studie – Beitrag Patient –Datenschutz – Freiwilligkeit - Minderjährigkeit

2  Einverständniserklärung Studienteilnahme (3 S)
    Anamnese – Blutentnahme - Datenschutz   

3  Einverständniserklärung Genotypisierung (3S)
    Untersuchung Erbgut

4  Fragebogen neurologisch-kognitive Entwicklung
     Selbstauskunft (10 S) – Fremdauskunft (7 S)

















Fragen zum Verhalten des Patienten im Kindesalter 
(Fremdauskunft, 7 Seiten) 





Identifizierung von
 modifizierenden Gene bei
 Galaktosämie-Patienten

durch Exon-Sequenzierung



Aufbau der Erbsubstanz DNA und SNP-Variationen



Exone und Introns im GALT-Gen

E 
1

i1
E 
2

i2
E 
3

i3
E 
4

i4
E 
5

i5
E 
6

i6
E 
7

i7
E 
8

i8
E 
9

i9
E 
10

Promotor

p.L195P

g.1466A>G

p.K285N
p.Q188R

g.1649G>T

g.2328G>T

i10
E 
11

DNA

GALT-Protein


