A birdlébizottsig értékelése

Nagy Nikoletta bemutatott vizsgalatainak eredményei a mindennapi klinikai gyakorlat
szdmdra is hasznosak. A biralébizottsig az alabbiakat fogadja el, mint 4j tudomdnyos
eredmény:

I.

A herediter angioneurotikus 6déma IlI-as tipusa (HAEIII) hatterében recurrens
misszensz muticiét azonositott a koagulicios faktor 12 (Fi2) génben, és haplotipus
vizsgalattal bizonyitotta, hogy mds HAFEIII-as eurépai paciensek, akik ugyanezt a
mutaciét hordozzak, kozos Gstdl szarmaznak.

A WN'T csaldd 10A gén (W NT10A) homozigdta nonszensz muticiéja Schopf-Schulz
Passarge szindréma (SSPS), mig compound heterozigdta misszensz és nonszensz
muticiéi és homozigota misszensz muticija odonto-onycho-dermalis diszplizia
(OODD) kialakulsit eredményezi, igy ezek ugyanazon betegség eltérg klinikai
variansai.

A cathepsin C (CTSC) génen egy névum deléciét és egy rekurrens nonszensz
muticiét azonositott, amely utébbi eltér§ klinikai varidnsok — Papillon-Lefevre
szindréma (PLS) és Haim-Munk szindréma (HMS) - kialakuldsit eredményezi.

. Az SLC45A42 génben két (j muticiét azonositott, amelyek okulokutin albinizmus 4-

es tipusiban jatszhatnak szerepet.

A CYLD gén muticii eltéré klinikai kovetkezményekkel jarhatnak: okozhatjik
familidris cylindromatdzis, multiplex familidris trichoepitheliomatdzis és Brooke-
Spiegler szindréma) betegségek kialakuldsat.

A génexpresszios vizsgilatok alapjan feltételezi, hogy a recessziv disztrofis
epidermolizis bullozdban (RDEB) alkalmazott allogén fibroblaszt injekcick
hatékonysaganak hétterében a paciens sajit C7 termel6désének fokozodasa allhat. Az
eredmények egy Uj terdpids moddszert alapozhatnak meg, amelyre egy nemzetkozi
szabadalmat is benyqjtott, melyre 2011-ben végleges oltalmat is kapott.



