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Bevezetés: 
betegségek esetében jól szemlélteti az örökletes fruktóz 
intolerancia (hereditary fructose intolerance - HFI), amely 
során az ALDOB (9q31.1) gén mutációja következtében 
a szervezetben nem szintetizálódik aldoláz-B enzim, így 

tünetek súlyosbodását, májkárosodást eredményezhet, ami 
halálhoz is vezethet. Kutatásom célja az örökletes 

bioinformatikai módszert választottam, egy általam írt program 
segítségével. Módszer: A bioinformatikai analízis célja 
megkönnyíteni a kromoszóma-szekvenálás útján nyert DNS-
szekvencia összehasonlítását egy egészséges gén nukleotid 
sorrendjével. Az általam készített program képes felismerni a 
9-es kromoszóma DNS szekvenciájából az ALDOB gén locusát, 

normál ALDOB gén szekvenciájával. Egy további lépésben 
a program képes elkészíteni a bevezetett génszekvencia 

protein szerkezetét. Eredmény: A C#-ban írott program képes 
felismerni a FASTA formátumban bevezetett ALDOB gént, 
leírva a normális szekvenciától való eltéréseket. Ebben az 
esetben megállapítja, hogy pontosan melyik pozíciókban észleli 
az eltérést és mely nukleotidokban tér el a bevezetett szekvencia 
a normálistól. Következtetés: A bioinformatikai feldolgozás 
egy megbízható és gyors megoldást biztosít az örökletes fruktóz 

Bevezetés: A koponyatraumák egyik meghatározó patológiai 
komponense a diffúz axonális károsodás (diffuse axonal 
injury- DAI), vizsgálatának legmegbízhatóbb eszközei 
a modern MR képlkotó módszerek. A szuszceptibilitás 

MRI, a DAI patológiai komponenseként kialakuló 
fehérállományi mikroszkópikus vérzések kimutatásának 
érzékeny eszköze, ezen léziókat a szakirodalom a DAI 
képi markereiként tartja számon. Kialakulásuk és a 
fehérállomány mikrostrukturális állapota közti pontos 
összefüggések azonban még nem teljessen tisztázottak. 
A diffúziós tenzor kápalkotás (diffusion tensor imaging-

keresztül képes a DAI kialakulásának igazolására. 

pozitív és negatív betegekben a DAI kialakulásának igazolását, 
 

Módszer: 26 középsúlyos-súlyos koponyatraumát 

SWI felvételeit értékeltük. Az SWI felvételek T1 súlyozott 

SWI pozitív és SWI negatív alcsoportokat határoztunk meg. 
Az FSL TBSS és Randomize toolboxainak segítségével 
a csoportok fehérállományi diffúziós paramétereinek 

 
Eredmény: 11 koponyatraumát szenvedett betegünkben 
összesen 16 SWI léziót azonosítottunk. A kontrollcsoporthoz 
viszonyítva szignifikáns FA csökkenést, MD, RD és AD 
növekedést tapasztaltunk koponyatraumát szenvedett 

Szignifikáns eltérést SWI lézió pozitív és SWI lézió negatív 
betegek között nem sikerült feltárnunk. Következtetés: 
Összegzésül elmondhatjuk, hogy betegállományunkban 
mind az SWI pozitív és negatív betegeink diffúziós 

azonban a két csoport között külöbséget feltárni nem 

koponyatraumában, SWI negatív esetében sem kizárható az 
axonális károsodás.
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