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Ritka, genetikailag er6sen determindlt betegségek molekularis genetikai
hatterének kutatdsa, uj molekularis genetikai technolégidk bevonasaval (next
gen seqeuncing, array CHG). Intézetlink vezet$ szerepet jatszik a hazai Ritka
Betegségek kutatdsaban. Ezen kutatdasok sordn keressiik azokat az Uj
mutacidkat, genotipus-fenotipus varidnsokat, amelyek adott betegséget
okozzdk és amelyek ismeretében egyértelml diagnodzis allithatd fel; ez
remélhet6leg a projektben komolyabb kiterjesztést nyer a gén-mutacid-
fenotipus tengely iranydban. Része a csomagnak a mitokondridlis DNS eredet(
betegségek kutatdasa is. Ezek a betegségek a leggyakoribb o6roklott
metabolikus betegségek csoportjdba sorolhaték, amelyek a vazizomzat, a
szivizom és a kOzponti idegrendszer érintettségével jarnak leggyakrabban. A
mitokondridlis DNS eltéréseinek vizsgdlataval nagyban hozzajarulhatunk a
betegség okainak feltarasdhoz.

Komoly biobank gyljteményiink van nagyobb populdcidkat érint6
betegségekbdl is. Jelen kontextusban azon ritka megjelenésli betegség
formak, melyek gyakori betegségnek felelnek meg ugyan (stroke, infarctus,
metabolikus szindroma, stb.), azonban egy adott csaladban Mendel szerinti
oroklést mutatnak, komoly kutatasi potenciadlt jelenitenek meg: ezek
segitségével lehetséges Uj gének keresése, ami komoly hozzdjarulast adhat a
betegség megértéséhez.

Termékek és szolgaltatasok:

= Diagnosztikai szolgaltatasok

= DNS szekvenalas (hagyomanyos, next gen)

= CGH array

= Tomegspektrometria

= ABI3500 DNS szekvenald készilékek

= Agilent Microarray Scanner

= Micromass Quattro Ultima QQ tomegspektrométer
= Bio-Rad Chromo4 real-time késziilékek

= Roche Lightcycler real-time késziilék

Referencidk:
= Biobanking and Biomolecular Resources Research Infrastructure (BBMRI);
Ataxia Study Group (ASG), ERare2 EU7 haldzat
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