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KUTATASANAK FONTOSSAGA, CELJA ES VARHATO KIMENETELE

Az Alport szindréma egy genetikai betegség melyet a IV-es tipusu kollagént kodold
harom génben (COL4A3, COL4A4, COL4A5) jelen 1évé genetikai varians okoz. A betegség
oroklédése Osszetett, a COL4A3 és COL4A4 gének testi, mig a COL4A5 X kromoszémahoz
kototten 6roklédik. COLAA3 és COLAA4 esetében van lehet6ség domindns oroklédésre
is. A betegséget egy, a laboratérium altal kordbban publikdlt algoritmussal vizsgaljuk
(Miké et al, Hum Mutat, 2021). Az algoritmus segitségével azonosithatunk inkompletten
penetrans varidnsokat Amennyiben taldlhatok ilyen varidnsok szeretnénk megvizsgalni
Oket interallélikus interakcidkat keresve. A heterozigdta variansok kozott szeretnénk
dominans negativ hatasra utalé jeleket keresni.

CELKITUZESE A PALYAJA SORAN

Azegyetem elvégzése alatt szeretnék minél tobb, késébbi munkam soran is felhasznalhato
tudasra szert tenni. Ebben nagyon sokat segit a kutatasba val6 bekapcsolodas. Ugy érzem
ezzel olyan gondolkodasmaédot is kapok, amely barmilyen esetben segit a problémak
megoldasaban.
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