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1APAX6 BIOINFORMATIKATANALIZISE ES ENNEK JELENTOSEGE
AZ ANIRIDIA KUTATASABAN

ANALIZA BIOINFORMATICA A PAX6 ST IMPORTANTA ACESTUIA
N CERCETAREA ANIRIDIEI

THE BIOINFORMATICAL ANALYSIS OF PAX6 AND ITS
SIGNIFICANCE IN THE RESEARCH OF ANIRIDIA

Szerz6: Gyorgy Attila Tamdas (MOGYTTE, AOK 1)

Témavezetok: dr. Olah Péter egyetemi adjunktus, MOGYTTE;
Jozsef Eva kozépiskolai tandr, Bolyai Farkas Elméleti Liceum

Bevezetés: A PAX6 génrdl, valamint fehérjérél informéciot
szerezhetlink a biologiai adatbazisok széles tarhazabol.
Ezek az adatbazisok Osszegyijtik és raktarozzak a génekrol
és fehérjékrél szolo informaciokat, ezeket rendszerezik,
és  linkekkel ellatva, kapcsolodnak is  egymashoz,
hozzaférhetdséget biztositva a felhasznalonak minden
informacidhoz, egyetlen keresés eredményeként. Célkitiizés:
Dolgozatomban arra keresem a valaszt, hogy miként lehetne a
szem kialakulasanak szabalyozasaban részt vevd PAX6 gén ¢€s
fehérje bioinformatikai elemzésébdl szarmazo informaciokat
felhasznalni az aniridia, vagyis a szivarvanyhartya részleges
vagy teljes hianyanak vizsgalatdban. Modszerek: A PAX6
fehérjét genetikai adatbazisok segitségével vizsgaltam,
majd mindezt szekvenciaillesztéssel folytattam, a SwissProt
adatbazis BLAST 0sszehasonlité programjaval. A vizsgalatok
soran kideriilt, hogy az emberi PAX6 gén és fehérje, a
zebrahal PAX6 génjével és fehérjéjével szemben mutatja
a legszignifikansabb hasonlosagot. Kovetve ezt a fehérjét,
a vilaghalon informaciokat taldlunk ennek szerepérol,
felépitésérdl, sejten beliili elhelyezkedésérdl és a molekularis
alapjait azoknak a betegségeknek, amelyek e szekvencia
mutacidihoz kapcsolédnak. Eredmények: A PAX6 gén mutécoi
altal okozott elvaltozasok legjellegzetesebb példaja az aniridia,
amely a szivarvanyhartya részleges vagy teljes hianyaban
megnyilvanuld, ritka 1atasi elégtelenség. Az aniridia gyakran
jar egyiitt kisagyi ataxiaval és szellemi visszamaradottsaggal
a Gillespie-szindromaban, valamint Wilms-tumorral (a WT1
gén mutdcidja soran). A PAX6-ot szamos kiilonb6z6 mutacid
érintheti, amelyek kiilonb6z6 mértékben gatolhatjak a gén
megfeleld mikodését, igy befolyasolvaakorkdvetkezményeinek
sulyossagat. Kovetkeztetés: Figyelembe véve, hogy az aniridia
kialakuldsdhoz vezetd PAX6 gén leginkdbb a zebrahal PAX6
génjével egyezik meg, arra kovetkeztethetiink, hogy ennek
a betegségnek a vizsgalata a megfeleld koriilmények mellett
hatékonyabb lenne ezen az 0j modellszervezeten, mint a nagy

altalanossagban hasznaltakon. Ez jol ravilagit arra, hogy a
genetikai feldolgozd ¢€s azonositd vizsgalatok jelentdsége
kétségtelen a betegségek korai felismerésében, akar a magzati
¢letben, de az élet késdbbi szakaszaiban is. A gének és fehérjék
bioinformatikai feldolgozdsa a muticiok felismerésén kiviil,
ezek evollcids torténetét is megmutatja, mig az dsszehasonlitd
vizsgalatok lehetdvé tehetik a betegségek megfigyelésére és ezek
kezelési modjanak vizsgélatdra felhasznalt modellszervezetek
tarhazanak szélesitését.

2.ARHINO-PHARYNGEALIS MALIGNUS TUMOROK ETIOLOGIAJA
ES SZIMPTOMATOLOGIAJA

TUMORILE MALIGNE ALE RINOFARINGELUI: ETIOLOGIE S$I
SIMPTOMATOLOGIE

THE ETIOLOGY AND SIMPTOMATOLOGY OF RHINO-
PHARYNGEAL MALIGNANT TUMORS

Szerzé: Kovdcs Norbert (MOGYTTE, AOK 6)

Témavezetd: dr. Szocs Mihaly egyetemi adjunktus, Fiil- Orr-
Gégészeti Klinika, Maros Megyei Siirgdsségi Korhaz

Bevezetés: A nazofaringedlis malignus tumorok epidemiologiai
szempontb6él féleg Kelet-Azsia teriiletén gyakoriak, de
térségiinkben is eléfordulnak, szdmuk azonban joéval
kevesebb, a hipofaringedlis, illetve laringeélis tumorokéhoz
Barr-virusfert6zés, valamint a tartdsitott ételek fogyasztasa.
Szimptomatologidja igen valtozatos, a legfontosabb tiinetek,
melyek felhivhatjdk a figyelmet, a kronikus orrvérzés,
nyaki adenopatia, valamint a felnétt korban jelentkezd
egyoldali serosus otitis media. Célkitiizés: A dolgozat
célja a rizikotényezOk ismertetése, valamint a korai tiinetek
bemutatdsa és ezek altal a minél korabbi helyes diagnozis
felallitasa. Médszerek: Tanulmanyunk retrospektiv, melyben
a marosvasarhelyi Fil-Orr-Gégészeti  Klinikan regisztralt
epifaringealis tumoros betegek korlapjat vizsgaltuk 2016-2019
kozott. Eredmények: A megvizsgalt 26 paciens atlagéletkora
47 év, 81%-a férfi, 19%-a ndbeteg. Sajat bevallasuk szerint
42%-uk dohanyzik. Egyoldali szer6zus otitis mediat allapitottak
meg a betegek 38%-anal, laterocervicalis adenopatiat 54%-nal,
submandibularis adenopatiat 8%-nal. A paciensek elsdsorban
orrdugulassal (81%), egyoldali hallascsdkkenéssel (46%),
orrvérzéssel (23%) és fejfajassal (35%) fordultak orvoshoz.
A pontos diagnézist mind a 26 esetben az endoszkopos
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