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SZÉLL MÁRTA

KUTATÁSI TERÜLET BEMUTATÁSA

Az elmúlt évtizedek genom programjai hihetetlen men�-
n�iségű adatot szolgáltattak a humán genomban kódolt 
információról, illetve arról, hog� mindez hog�an fordítódik 
le az „élet n�elvére”. Ez a tudásunk abban is nag� segítséget 
jelent számunkra, hog� molekuláris szinten értelmezzük a 
humán betegségek pathogenezisét, és erre a tudásunkra 
építve új diagnosztikus és terápiás eljárásokat fejlesszünk. 
Munkacsoportunkban ritka monogénes betegségek kóroki 
mutációit azonosítjuk, és funkcionális vizsgálatokkal tárjuk 
fel, hog� mil�en módon vezetnek az adott kórkép kialakulá-
sához, illetve multifaktoriális bőrbetegségekre – elsősorban 
a pikkel�sömörre – hajlamosító genetikai és molekuláris 
faktorokat, mechanizmusokat vizsgálunk. Kutatásaink eg�ik 
nag�on érdekes része a fehérjévé át nem íródó, úg�neve-
zett nem-kódoló RNS-ek kutatása is, nevezetesen a mun-
kacsoportunk által azonosított PRINS mRNS-szerű nem-kó-
doló RNS szerepének tisztázása a sejtek stresszválaszában 
és különféle humán betegségek pathogenezisében. Az 
utóbbi években munkacsoportunk a NAP Projekt klinikai 
pillérének tagjaként neurodegeneratív kórképek genetikai 
vizsgálatát is végzi, számos érdekes és új eredmén�t szol-
gáltatva a területnek.

ELSAJÁTÍTHATÓ TECHNIKÁK

Mutáció analíziseinkhez polimeráz láncreakciós (PCR) és 
szekvenálási technikákat alkalmazunk, majd bioinforma-
tikai eszközökkel elemezzük a szekvencia adatokat. Mun-
kacsoportunkban rutinszerűen alkalmazunk in vitro DNS 
manipulációs, klónozási technikákat, funkcionális vizsgá-
latainkhoz specifikus géncsendesítéses módszereket hasz-
nálunk. Gén- és fehérjeexpressziós méréseket valós idejű 
reverz transzkriptáz PCR, Western blott, immunhisztoké-
miai és immuncitokémiai technikákkal végzünk. Az utóbbi 
években bevezetésre kerültek az újgenerációs szekvenálási 
eljárások és azok adatainak bioinformatikai analízise.
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