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KUTATASI TERULET BEMUTATASA

VALOGATOTT KOZLEMENYEK

A kutatécsoport (MTA-SE Lendilet Nephrogenetikai
Kutatécsoport) azonositotta az elsé varidnst egy
autoszomalis  recessziv.  betegségben, ami  csak
meghatdrozott varidnsokhoz tarsulva okoz betegséget
(NPHS2 R229Q) [Tory et al, Nat Genet, 2014), illetve a
nephrosis szindréma egy Uj génjét (DKC1). Kimutattak
a  rRNS-pszeudouridilacié  kdrosodasat  DKC1-tarsult
nephrosisban [Balogh et al, PNAS, 2020]. A kutatécsoport
létrehozott egy populacié-genetikai algoritmust, melynek
segitségével tovabbi inkompletten penetrans variansokat
azonositottak autoszomadlis recessziv betegségekben [Mikd
et al, Hum Mutat, 2021]. A nephrosisban leggyakrabban
érintett fehérje, a podocin funkcidjat, interallelikus
interakcioit és az Ujonnan azonositott gén(ek) funkcidjat
sejtkultdran és Caenorhabditis elegans modellen vizsgaljak
tovabb.

ELSAJATITHATO TECHNIKAK

Sejtkultdra fenntartasa, vektorkészités, mutagenezis, PCR,
rtPCR, gPCR, szekvendlas, expresszid, immunfestés, fehérje-
lokalizacié meghatéarozasa, Caenorhabditis elegans torzsek
fenntartasa, transzformaldasa, mutagenesise, fluoreszcens
sztereomikroszkép alatt valdé vizsgalata, populacio-
genetikai szamitasok.
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