A birilébizottsig értékelése

A jelolt doktori disszertaciGjaban

1. els6ként mutatta ki a Gas6 jelenlétét human vérplazmdban, és 4j médszert fejlesztett ki

a Gas6 mennyiségi meghatdrozasira. Kimutatta, hogy Gas6 nincs jelen a human
thrombocytikban bioldgiailag értelmezhetd mennyiségben. Megiéllapitotta, hogy -
hasonléan t6bb K-vitamin fiiggd fehérjéhez - a plazma Gas6 koncentricié csokken

tartés antikoagulicio esetén,

2. megillapitotta, hogy a CFH, LOC387715 és HTRA1 gének polimorfizmusai erds
kockazati tényezdk a magyar idéskori macula degeneréciés (A MD) betegekben.

3. kimutatta a Gas6 c.834+7G&gt;A polimorfizmus protektiv hatdsit a nedves AMD-t
illetGen, anélkiil, hogy a polimorfizmus hatassal lenne a keringé Gas6 koncentracidjira,

4. kiilonbséget mutatott ki a spermium és az ondé folyadék miRINS expresszids szintje
kozott, korrelaciot allitott fel a sejt koncentracié és bizonyos miRINS expressziok
kozott.

5. JelentGs gyakorlati eredményként értékelhetd, hogy vizsgalatai soran a molekularis
genetikai hittér tisztazasival lehetGséget teremtett tobb ritka 6rokletes kérképben

a célzott prenatilis diagnosztikdra, a személyre szabott kezelés megval6sitisara, valamint
varians interpreticios megfigyeléseivel a megfeleld interpreticios protokoll
kialakitdsara.

6. Fontos médszertani fejlesztésnek mindsiil a molekularis diagnosztikai modszerek
érzékenységét elemz6 munkdja (anyai sejt kontamindcios kimutatasda, ill. a
piroszekvendlds homopolimerek detektdldsa).



