Diagndzis: hajlamok felrarése
genek alapjan




Betegseégek genetikaatierenek
Vizscalata

» Specifikus gének (candidate genes) — A
korallapotok patomechanizmusaban szerepet jatsz
feherjek genjein SNP (elt&gyakorisag,
megvaltozott biologiai funkcid)

Keéet evvel ezeitt a Hunman GenonProject

keretében SNP adatbazist hoztak létre s 1,4 millio
SNP-t helyeztek el benne. Azota ez az adatbazis
megkétszerénott, és ez a szam valosileg nni
fog, ahogy a kulonbdzpopulaciok egyre tobb
szekvencia adata valik hozzafedhet.




Peldak hajlamokat kiglto SNRkre:

Gén Polimorfizmus Jelenéség

V faktor G1691A Trombozisveszély d

Szivmitéteknél vérvesztés
csOkken

ACE /D Intron 16 Pneumonia és ARDS
incidencia és letalitastn

Ho-sokk fehérje  C2437T A majelégtelenseg
(HSPA1L) gyakorisaga &

« Hajlam (fokozott vagy csokkent kockazat) kimutatas
prognosztikai index finoimasa

o Szenglyre szabott terapia kialakitasa




SNP felderitése: RFLP
(Restriction Fragment Length Polymorphjs

o 1974-ben Grodzicker és munkatarsai adenovirus DNS-t
restrikcios endonukleazokkal @setettek, és a DNS-
fragmentumok hosszaban medidiilonbségeket
hasznaltak ére érzékeny mutans izolatumok jellemzésere.

Kan és Dozy (1978), valamint Botstein és munkatarsai
(1980) ismertek fel, hogy ezeket az ugynevezeftdss
fragmentumhossz polimorfizmusokat (RFLP-K)
markerkent lehet felhnasznalni teljes genetikai kalisagi
terképek szerkesztésehez.




SNP felderitéese: RFLP
(Restriction Fragment Length Polymorphjsm
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Betegségek genetikaatierenek
vizscalata — problémak:

* Pozitiv eredréany neg nem jelent feltétlentl hajlamot — a vizsgalati
metodus illetve el@let hibai

Vizsgalt populacio 6sszetétele — etnikai csoportok

Kornyezeti tényez figyelmen kivil hagyasa

Betegség leegysaeaitésének hibaja (egyik gen altal fokozott
kockazatot egy @ik — protektiv gén — ellensulyozhatja)

Penetrancia




Paul Rothemund, Caltech: DNS origami




KoszonOm a figyelmet!




