MTA doktori értekezés biralat

Dr. Balogh Istvan MTA doktori értekezése huszonkett6 tudomanyos
publikacio eredményein alapszik, amelyek kozott kettd els6szerzds és 15 utolso
szerz8s kdzlemény szerepel, a tudomanyos mlvek dsszesitett impakt faktora ~60. A

benyujtott értekezés 186 oldalas és 627 referenciat tartalmaz.

Az elmult husz év alatt elvégzett kutatasok rendkivul szerteagazodak, a jelolt
monogénes és multifaktorialis klinikai genetikai kutatasok mellett tobb modszertani
fejlesztést is végzett. A kutatasok soran ketté PhD hallgatd szerzett a jelolt
iranyitasaval doktori fokozatot. A doktori m{ klinikai szempontbdl megfeleléen
részletes, azonban meg kell emliteni, hogy érdemes lett volna néhany technikai
pontot kulon is megmagyarazni (csak példaként kiragadva: a misszensz és
nonszensz mutaciok kozotti kulonbség, illetve a kis és nagy deléciok illetve inzerciok
kozotti kuldnbség modszertani detektalasanak érzékenysége eltérhet az alkalmazott
modszerek fliggvényében). A kutatasok soran alkalmazott modszerek, ideértve a
mintagydjtést, a laboratériumi és molekularis genetikai méréseket és az ezek
kiértékelésére alkalmazott statisztikat is, megfelel6ek. A kutatdsok minden esetben a

szukséges engedélyek birtokaban torténtek meg.
Az értekezés kovetkez6 téziseit fogadom el Uj tudomanyos eredményként:

1. Klinikai genetikai eredmények az 6roklott faktor V hiany, a dystrophinopathia,
a Niemann-Pick kér, és a glikoéz metabolizmus zavarai esetén (az egyes
részeredmeényeket itt kilon nem részletezem).

2. A DNS piroszekvenalas teljesitbképességének meghatarozasa.

3. A cisztas fibrozis mutacios spektrum meghatarozasa és a mutacios panel
kidolgozasa.

4. A Smith-Lemli-Opitz betegek mutaciés spektrumanak és a betegség prenatalis
diagnosztikgjanak kidolgozasat.

5. Az autoszomalis recessziv policisztas vesebetegeség genetikai diagnosztikai
eredmeényeit.

6. Annak megallapitasat, hogy Magyarorszagon nincs mutaciés forré pont
Marfan szindréma esetén.

7. A GASG6 kimutatas médszertani fejlesztéseit.



8. Az id6skori makuladegeneracio kockazatat novel6 génpolimorfizmusok
azonositasat.
9. Az Y kromoszdma mikrodeléciok és a férfi infertilitas kozotti kapcsolat

azonositasat.
Az értekezés olvasasa soran a kovetkez6 kérdések mertltek fel:

1. A GASG6 detektalasara kidolgozott médszereknek mekkora az érzékenysége?

2. Tortént-e BLAST keresés a primerkotédések igazolasara?

3. A Roche 454 technolégia mara mar elavult és a biralé nem tud rola, hogy még
elérhet6 lenne. Mennyire érvényesek az eredmények a ma is elérhet6
kovetkezégeneracids szekvenalasi modszerek esetén?

4. A génpolimorfizmusok vizsgalata soran csak egyszer emliti a Hardy-Weinberg
equilibriumot. A tobbi csoportban sem volt eltérés?

5. A Klinikai eredmények feldltésre kerlltek-e valamelyik nemzetkdzi mutacios

adatokat tartalmazé6 adatbazisba?

A kérdéseim nem vonnak le a doktori munka értékébdl, és ezért a fenti,
altalam elfogadott tézisek alapjan a doktori munka tudomanyos eredményeit
elegendének tartom az MTA doktori cim megszerzéséhez és javaslom a nyilvanos

védés kitlizését.
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