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BEMUTATKOZAS

VALOGATOTT KOZLEMENYEK

Munkacsoportunkban ritka betegségek koéroki mutacioi-
nak azonositasa a célunk. A ritka betegségek azok a beteg-
ségek, melyek eléfordulasa (prevalencidja) kisebb, mint
1:2000. A ritka betegségek nagyon sokfélék lehetnek, tobb
ezer ritka korkép ismert, igy 6sszességében mégis nagyon
sok egyént és sok csaladot érintenek. Az érintettek szamara
ugyanolyan, vagy sokszor nagyobb nehézségekkel jarnak,
mint a gyakori betegségek. Ezen kérképek 80 szazaléka ge-
netikailag meghatdrozott. A ritka betegségek csoportja na-
gyon szertedgazo és sokféle. Ezen belll kutatécsoportunk
féként a genodermatosisok, neurodegenerativ betegségek,
cardiovascularis betegségek, ritka orokletes szemészeti
betegségek, 6rokolt hallasvesztés és velesziiletett fejl6-
dési rendellenességek vizsgélataval foglalkozik. Vizsgélati
eredményeink hozzdjarulnak a ritka betegség genetikai
hatterének feltérképezéséhez, és a betegséggel kapcso-
latos mutdciés adatbazisok bdvitéséhez. A betegségek
patogenezisének molekularis szintl értelmezése Uj diag-
nosztikus és terapias eljarasokat fejlesztésében is hasznos
lehet. Eredményeink a jovében alapjat képezhetik magyar
populaciéra specifikus vizsgalati panelek kidolgozasanak is
kiilénb6z6 betegségek esetén.

ELSAJATITHATO TECHNIKAK

Mutacié analiziseinkhez polimerdz lancreakciés (PCR) és
szekvendlasi technikakat alkalmazunk, majd bioinformati-
kai eszkozokkel elemezziik a kapott szekvencia adatokat.
A laboratériumunkban rendszeresen alkalmazott kisérle-
ti mddszerek a DNS izoldlas vér- és szovetmintabdl, DNS
kvantitalas, primer tervezés, kilonbozé PCR technikdk,
hagyomanyos, Repeat-Primed PCR, Real-Time PCR, Dig-
ital Droplet PCR, gélelektroforézis, Sanger szekvendlas és
amplikon fragmenthossz analizis. Ujgeneraciés szekvenalas
(génpanel- és exom szekvendlds) valamint ezen adatok kiér-
tékelése bioinformatikai eszk6zok hasznalataval. Klinikai és
mutacids adatbazisok hasznalata, variansok klinikai jelent6-
ségének prediktalasa, genotipus-fenotipus 6sszehasonlita-
sok végzése.
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