A birilébizottsig értékelése

A bizottsag az alibbi \ij tudomanyos eredményeit ismerte el.

-

1. Ujgenotipizalisi médszereket fejlesztett ki tobb gén egy nukleotidot érintd és
hosszisagi varidnsainak elemzésére, valamint a kopiaszam valtozasok kimutatdsira. A
modszerek alkalmazasival 4j, addig ismeretlen varidnsok is beazonositdsra keriiltek.

2. Genetikai asszociicios vizsgalatok segitségével Gsszeftiggsét mutatott ki a WFESt és
HTRA:2 gének egyes polimorfizmusai és az agresszio, valamint a SNAP-25 és az
impulzivitis kozott.

3. A WFSi1 gén hirom varidnsa és a diabetes mellitus kialakuldsinak kockazata kozott is
kapcsolatot igazolt.

4. Igazolta, hogy a WESI promoterében kimutatott variansok a génexpressziot
allélfiggd modon befolyasoljak, valamint a WEST és SNAP-25 gének 3-UTR
régi6iban elhelyezkedd, mikroRNS kotShelyeket befolydsolé variansai a mikroRNS-
ek kotGdését és ezen keresztiil a génexpressziot befolydsoljik in vitro, és ezen keresztiil
patogenetikai jelentdségiik lehet.



