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VALOGATOTT KOZLEMENYEK

Az elmult évtizedek genom programjai hihetetlen meny-
nyiségl adatot szolgdltattak a human genomban kdédolt
informaciordl, illetve arrél, hogy mindez hogyan forditodik
le az,élet nyelvére”. Ez a tuddsunk abban is nagy segitséget
jelent szamunkra, hogy molekuldris szinten értelmezzik a
human betegségek pathogenezisét, és erre a tudasunkra
épitve Uj diagnosztikus és terapias eljarasokat fejlesszlink.
Munkacsoportunkban ritka monogénes betegségek koroki
mutdcioit azonositjuk, és funkciondlis vizsgalatokkal tarjuk
fel, hogy milyen médon vezetnek az adott kérkép kialakula-
sahoz, illetve multifaktoridlis bérbetegségekre — elsésorban
a pikkelysomorre - hajlamosité genetikai és molekularis
faktorokat, mechanizmusokat vizsgalunk. Kutatdsaink egyik
nagyon érdekes része a fehérjévé at nem irédé, ugyneve-
zett nem-kdédold RNS-ek kutatasa is, nevezetesen a mun-
kacsoportunk altal azonositott PRINS mRNS-szer(i nem-koé-
dold RNS szerepének tisztdzdsa a sejtek stresszvalaszaban
és kilonféle human betegségek pathogenezisében. Az
utobbi években munkacsoportunk a NAP Projekt klinikai
pillérének tagjaként neurodegenerativ korképek genetikai
vizsgalatat is végzi, szamos érdekes és Uj eredményt szol-
galtatva a teriletnek.

ELSAJATITHATO TECHNIKAK

Mutacié analiziseinkhez polimerdz lancreakciés (PCR) és
szekvendlasi technikdkat alkalmazunk, majd bioinforma-
tikai eszkozokkel elemezziik a szekvencia adatokat. Mun-
kacsoportunkban rutinszerlen alkalmazunk in vitro DNS
manipulacios, klénozasi technikdkat, funkciondlis vizsga-
latainkhoz specifikus géncsendesitéses modszereket hasz-
nalunk. Gén- és fehérjeexpresszios méréseket valds ideji
reverz transzkriptdz PCR, Western blott, immunhisztoké-
miai és immuncitokémiai technikdkkal végziink. Az utébbi
években bevezetésre kerliltek az Ujgeneraciés szekvenalasi
eljarasok és azok adatainak bioinformatikai analizise.
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