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VALOGATOTT KOZLEMENYEK

A kutatécsoport (MTA-SE Lendiilet Nephrogenetikai Kuta-
técsoport) azonositotta az elsé varidnst egy autoszomalis
recessziv betegségben, ami csak meghatdrozott varian-
sokhoz tarsulva okoz betegséget (NPHS2 R229Q) [Tory et
al, Nat Genet, 2014), illetve a nephrosis szindréma egy Uj
génjét (DKC1). Kimutattak a rRNS-pszeudouridilacié ka-
rosodasat DKC1-tarsult nephrosisban [Balogh et al, PNAS,
2020]. A kutatocsoport létrehozott egy populacié-genetikai
algoritmust, melynek segitségével tovabbi inkompletten
penetrans varidansokat azonositottak autoszomalis recessziv
betegségekben [Miké et al, Hum Mutat, 2021]. A nephro-
sisban leggyakrabban érintett fehérje, a podocin funkciojat,
interallelikus interakciéit és az Ujonnan azonositott gén(ek)
funkcidjat sejtkulturan és Caenorhabditis elegans modellen
vizsgaljak tovabb.

ELSAJATITHATO TECHNIKAK

Sejtkultdra fenntartasa, vektorkészités, mutagenezis, PCR,
rtPCR, gPCR, szekvenalas, expresszid, immunfestés, fehérje-
lokalizacié meghatérozasa, Caenorhabditis elegans torzsek
fenntartasa, transzformalasa, mutagenesise, fluoreszcens
sztereomikroszkép alatt valdé vizsgalata, populdcio-
genetikai szamitasok.

Miké, A., Kaposi, A., Schnabel, K., Seidl, D., Tory, K. (2021)
Identification of incompletely penetrant variants and
interallelic interactions in autosomal recessive disorders by
a population-genetic approach. Hum Mutat 42: 1473-87.

Balogh, E., Chandler, J.C,, Varga, M., Tahoun, M.K., Menyhard,
D., Schay, G., Goncalves, T., Hamar, R., Légradi, R., Szekeres, A,
Gribouval, O,, Kleta, R., Stanescu, H., Bockenhauer, D., Kerti,
A., Williams, H., Kinsler, V., Di, W.L., Curtis, D., Kolatsi-Joannou,
M., Hammid, H., Szécs, A., Perczel, K., Maka, E., Toldi, G., Sava,
F., Arrondel, C., Kardos, M., Fintha, A., Hossain, A., D’Arco, F,,
Kaliakatsos, M., Koeglmeier, J., Mifsud, W., Mooseja, M., Faro,
A., Javorszky, E., Rudas, G.H., Saied, M., Marzouk, S., Kelen,
K. Gotze, J., Reusz, G., Tulassay, T, Dragon, F., Mollet, G.,
Motameny, S., Thiele, H., Dorval, G., Nirnberg, P, Perczel,
A., Szabo, A.J., Long, D.A,, Tomita, K., Antignac, C., Waters,
A.M,, Tory, K. (2020) Pseudouridylation defect due to DKC1
and NOP10 mutations cause nephrotic syndrome with
cataracts, hearing impairment and enterocolitis. Proc Natl
Acad Sci USA 117:15137-47.

Miko, AK., Menyhard, D., Kaposi, A., Antignac, C., Tory, K.
(2018) The mutation-dependent pathogenicity of NPHS2
R229Q: a guide for clinical assessment. Hum Mutat 39:
1854-60.

Straner, P, Balogh, E., Schay, G., Arrondel, C., Miko, A., 'Auné,
G., Benmerah, A., Perczel, AK., Menyhard, D., Antignac, C,,
Mollet, G., Tory, K. (2018) C-terminal oligomerization of
podocin mediates interallelicinteractions. Biochim Biophys
Acta Mol Basis Dis. 1864: 2448-2457.

Tory, K., Menyhard, D.K.,, Woerner, S., Nevo, F., Gribouval,
0., Kerti, A., Straner, P, Arrondel, C.,, Cong, E.H., Tulassay,
T, Mollet, G., Perczel, A, Antignac, C. (2014) Mutation-
dependent recessive inheritance of NPHS2-associated
steroid-resistant nephrotic syndrome. Nat Genet 46: 299-
304.



