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A2 TEMAKOR - BIOINFORMATIKA, IMAGISZTIKA

5. A BIOINFORMATIKAI ANALIZIS SZEREPE AZ OROKLETES
FRUKTOZ INTOLERANCIA KORAI SZURKESEBEN

ROLUL ANALIZEI BIOINFORMATICE iN DEPISTAREA
PRECOCE A INTOLERANTEI EREDITARE LA FRUCTOZA

THE ROLE OF BIOINFORMATIC ANALYSIS IN EARLY
SCREENING FOR HEREDITARY FRUCTOSE INTOLERANCE

Szerz6: Gyorgy Attila Tamdas (MOGYTTE, AOK 2)
Témavezetd: dr. Kovdcs Zsolt egyetemi adjunktus (MOGYTTE)

Bevezetés: A korai szlirés fontossagat velesziiletett anyagcsere
betegségek esetében jol szemlélteti az oOrdkletes fruktoz
intolerancia (hereditary fructose intolerance - HFI), amely
soran az ALDOB (9q31.1) gén muticidja kovetkeztében
a szervezetben nem szintetizalodik aldolaz-B enzim, igy
a fruktoz metabolizmusaban szerepld fruktoz-1-foszfat
lebontasa nem megfeleld. A korai diagnoézis a megfeleld
kezelés mielobbi felallitasaban elengedhetetlen, jelen esetben
a fruktoz €s szachardz étrendbol valo kiiktatasa. Ellenkezo
esetben, a fruktoz allandé jellegli bevitele a szervezetbe a
tiinetek stlyosbodasat, majkarosodast eredményezhet, ami
halalhoz is vezethet. Célkitiizés: Kutatdsom célja az orokletes
fruktoz intolerancia szlirésének megkdnnyitése, lehetové téve
ezéltal a megfeleld kezelés mieldbbi beallitasat. Erre a célra
bioinformatikai modszert valasztottam, egy altalam irt program
segitségével. Modszer: A Dbioinformatikai analizis célja
megkonnyiteni a kromoszoéma-szekvenalas Gtjan nyert DNS-
szekvencia Osszehasonlitasat egy egészséges gén nukleotid
sorrendjével. Az altalam készitett program képes felismerni a
9-es kromoszoma DNS szekvencidjabol az ALDOB gén locusat,
illetve dsszehasonlitja ennek szerkezetét az el6z6leg bevezetett
normal ALDOB gén szekvencigjaval. Egy tovabbi 1épésben
a program képes elkésziteni a bevezetett génszekvencia
hirvivé RNS-ét, majd ebbdl leirni a vizsgalt gén altal kodolt
protein szerkezetét. Eredmény: A C#-ban irott program képes
felismerni a FASTA formatumban bevezetett ALDOB gént,
leirva a normalis szekvenciatol vald eltéréseket. Ebben az
esetben megallapitja, hogy pontosan melyik pozicidkban észleli
az eltérést €s mely nukleotidokban tér el a bevezetett szekvencia
a normalistol. Kovetkeztetés: A bioinformatikai feldolgozas
egy megbizhato és gyors megoldast biztosit az 6rokletes fruktoz
intolerancia korai sziirésére, hiszen a hozza sziikséges genetikai
mintavétel mar a sziiletés elsd hetében megvalosithato, igy
jarulva hozza a mieldbbi helyes kezelés felallitdsdhoz. Ennek
segitségével az oOrokletes fruktdz intoleranciaban szenveddk
szovoédményeinek gyakorisaga, és a féleg csecsemdk korében
regisztralt elhaldlozasok szdma is csokkenthetd lenne a jovoben.

MIKROSTRUKTURALIS
MODERN MRI

6. A FEHERALLOMANY
ELVALTOZASANAK VIZSGALATA
MODSZEREKKEL KOPONYATRAUMABAN

INVESTIGATIA MODIFICARILOL MICROSTRUCTURALE ALE
SUBSTANTEI ALBE PRIN METODE MODERNE DE RMN iN
TRAUMATISMELE CRANIENE

INVESTIGATION OF THE MICROSTRUCTURAL CHANGE OF
THE WHITE MATTER BY MODERN MRI METHODS IN THE
SKULL TRAUMA

Szerzé: Magos Zsolt (MOGYTTE, AOK 5)

Témavezetdk: dr. Kornyei Balint Soma PhD-hallgato (Képalkoto
Klinika, Pécsi Tudomanyegyetem Klinikai Kézpont); dr. Toth
Arnold egyetemi tandrsegéd (Orvosi Képalkoto Klinika, Pécsi
Tudomanyegyetem)

Bevezetés: A koponyatraumak egyik meghatarozo patologiai
komponense a diffiz axonalis karosodas (diffuse axonal
injury- DAI), vizsgalatanak legmegbizhatobb eszkozei
a modern MR képlkotd moddszerek. A szuszceptibilitas
sulyozott  (susceptibility =~ weighted  imaging=SWI)
MRI, a DAI patologiai komponenseként kialakuld
fehérallomanyi mikroszkopikus vérzések kimutatasanak
érzékeny eszkoze, ezen lézidkat a szakirodalom a DAI
képi markereiként tartja szamon. Kialakuldsuk és a
fehérallomany mikrostrukturalis allapota kozti pontos
Osszefiiggések azonban még nem teljessen tisztazottak.
A diffazidés tenzor kapalkotds (diffusion tensor imaging-
DTI MRI) diffuziés paraméterek (axialis diffazivitas=AD,
atlagos diffuzivitds, mean diffusion=MD), frakcionalis
anizotropia=FA, radialis diffizivitas=RD) meghatarozasan
keresztiil képes a DAI kialakuldsdnak igazolasara.
Célkitiizés: Célul tiiztiik ki koponyatraumat szenvedett SWI
pozitivésnegativbetegekbenaDAlIkialakuldsanakigazolasat,
a fehérallomanyi SWI 1ézidok jelentéségének feltarasat.
Modszer: 26  kozépsulyos-sulyos  koponyatraumat
szenvedett beteg (12 nd, 14 férfi) és 26 kontroll DTI és
SWI felvételeit értékeltiikk. Az SWI felvételek T1 stlyozott
FLIRT) tettiik lehetévé az SWI 1éziok preciz definialasat,
SWI pozitiv és SWI negativ alcsoportokat hataroztunk meg.
Az FSL TBSS és Randomize toolboxainak segitségével
a csoportok fehérallomanyi diffuzidos paramétereinek
voxel  szinti  Osszehasonlitasat  hajtottuk  végre.
Eredmény: 11 koponyatraumat szenvedett betegiinkben
Osszesen 16 SWI 1éziot azonositottunk. A kontrollcsoporthoz
viszonyitva szignifikdns FA csokkenést, MD, RD ¢és AD
novekedést tapasztaltunk koponyatraumat szenvedett
betegeinkben (korrigalt p<0.05; érintett voxelek=12451).
Ugyanezen eltéréseket figyeltiik meg az SWI 1ézi6 pozitiv
(n=11); illetve az SWI negativ (n=15) és a kontrollcsoport
kozott (érintett voxelek szama= 22484 ¢és 58913; p<0,05).
Szignifikans eltérést SWI 1¢zi6 pozitiv és SWI 1ézi6 negativ
betegek kozott nem sikeriilt feltdrnunk. Kovetkeztetés:
Osszegzésiil elmondhatjuk, hogy betegalloményunkban
mind az SWI pozitiv és negativ betegeink diffuzios
paraméterei szignifikdnsan eltértek az egészségestdl,
azonban a két csoport kozott kiilobséget feltarni nem
tudtunk. Eredményeink klinikai jelentdsége lehet, hogy
koponyatraumaban, SWI negativ esetében sem kizarhato az
axonalis karosodas.
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