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TORY KÁLMÁN

KUTATÁSI TERÜLET BEMUTATÁSA

A kutatócsoport (MTA-SE Lendület Nephrogenetikai 
Kutatócsoport) azonosította az első variánst egy 
autoszomális recesszív betegségben, ami csak 
meghatározott variánsokhoz társulva okoz betegséget 
(NPHS2 R229Q) [Tory et al, Nat Genet, 2014), illetve a 
nephrosis szindróma egy új génjét (DKC1). Kimutatták 
a rRNS-pszeudouridiláció károsodását DKC1-társult 
nephrosisban [Balogh et al, PNAS, 2020]. A kutatócsoport 
létrehozott egy populáció-genetikai algoritmust, melynek 
segítségével további inkompletten penetráns variánsokat 
azonosítottak autoszomális recesszív betegségekben [Mikó 
et al, Hum Mutat, 2021]. A nephrosisban leggyakrabban 
érintett fehérje, a podocin funkcióját, interallelikus 
interakcióit és az újonnan azonosított gén(ek) funkcióját 
sejtkultúrán és Caenorhabditis elegans modellen vizsgálják 
tovább.

ELSAJÁTÍTHATÓ TECHNIKÁK

Sejtkultúra fenntartása, vektorkészítés, mutagenezis, PCR, 
rtPCR, qPCR, szekvenálás, expresszió, immunfestés, fehérje-
lokalizáció meghatározása, Caenorhabditis elegans törzsek 
fenntartása, transzformálása, mutagenesise, fluoreszcens 
sztereomikroszkóp alatt való vizsgálata, populáció-
genetikai számítások.
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