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BEMUTATKOZÁS

Munkacsoportunkban ritka betegségek kóroki mutációi-
nak azonosítása a célunk. A ritka betegségek azok a beteg-
ségek, melyek előfordulása (prevalenciája) kisebb, mint 
1:2000. A ritka betegségek nagyon sokfélék lehetnek, több 
ezer ritka kórkép ismert, így összességében mégis nagyon 
sok egyént és sok családot érintenek. Az érintettek számára 
ugyanolyan, vagy sokszor nagyobb nehézségekkel járnak, 
mint a gyakori betegségek. Ezen kórképek 80 százaléka ge-
netikailag meghatározott. A ritka betegségek csoportja na-
gyon szerteágazó és sokféle. Ezen belül kutatócsoportunk 
főként a genodermatosisok, neurodegeneratív betegségek, 
cardiovascularis betegségek, ritka örökletes szemészeti 
betegségek, örökölt hallásvesztés és veleszületett fejlő-
dési rendellenességek vizsgálatával foglalkozik. Vizsgálati 
eredményeink hozzájárulnak a ritka betegség genetikai 
hátterének feltérképezéséhez, és a betegséggel kapcso-
latos mutációs adatbázisok bővítéséhez. A betegségek 
patogene zisének molekuláris szintű értelmezése új diag-
nosztikus és terápiás eljárásokat fejlesztésében is hasznos 
lehet. Eredményeink a jövőben alapját képezhetik magyar 
populációra specifikus vizsgálati panelek kidolgozásának is 
különböző betegségek esetén.

ELSAJÁTÍTHATÓ TECHNIKÁK

Mutáció analíziseinkhez polimeráz láncreakciós (PCR) és 
szekvenálási technikákat alkalmazunk, majd bioinformati-
kai eszközökkel elemezzük a kapott szekvencia adatokat. 
A laboratóriumunkban rendszeresen alkalmazott kísérle-
ti módszerek a DNS izolálás vér- és szövetmintából, DNS 
kvantitálás, primer tervezés, különböző PCR technikák, 
hagyományos, Repeat-Primed PCR, Real-Time PCR, Dig-
ital Droplet PCR, gélelektroforézis, Sanger szekvenálás és 
amplikon fragmenthossz analízis. Újgenerációs szekvenálás 
(génpanel- és exom szekvenálás) valamint ezen adatok kiér-
tékelése bioinformatikai eszközök használatával. Klinikai és 
mutációs adatbázisok használata, variánsok klinikai jelentő-
ségének prediktálása, genotípus-fenotípus összehasonlítá-
sok végzése.
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