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Az amiotrofias laterdlszklerdzis genetikai rizik6faktorainak vizsgalata a magyar ALS betegek
kérében
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Az amiotrofias lateralszkler6zis egy neurodegenerativ megbetegedés, mely mind az also- mind a felsé
motoneuronokat érinti. Az ALS genetikai hattere oligogénes, ismertek bizonyos gének, melyek mutacioi
bizonyosan ALS-hez vezetnek, valamint azonositottak modositd tényezdket ¢&s genetikai
rizikofaktorokat is. Jelen munkank soran 14 fiiggetlen, ALS genetikai rizikotényez6t vizsgaltunk a
magyar betegpopulacioban.

A vizsgalatba 183 magyar szarmazasi ALS beteg keriilt bevonasra. AZ ATXNI és ATXN2 vizsgalatahoz
ismétlddéshossz meghatarozast alkalmaztunk, mig az SMNI gén duplikéacioit multiplex ligacio fiiggd
proba amplifikacio segitségével vizsgaltuk. Ujraelemeztiink korabbi teljes exom szekvenalasi adatokat,
¢s a varians jelenlétét Sanger szekvenalassal validaltuk.

Eredményeink alapjan nem tudjuk megerdsiteni a CYLD gén €s az ALS kapcsolatat, valamint az SMN/
gén duplikacionak vélhetéen koroki szerepét ALS-ben. Az ATXN2 génben talalhaté intermedier
hosszusagi CAG ismétlddések és az ALS kozott sszefiiggést azonositottunk. Az ANXA11 ésa GLTSD1
génben 1-1 relevans ismeretlen jelentdségli varianst azonositottunk, a 7747 génben 4, korabban ALS-
sel Osszefliggésbe hozott varianst detektaltunk. Az MFSDS8 génben egy trunkalo hatdsu, potencialisan
patogén variast azonositottunk.

Eredményeinkkel hozzajarulunk az ALS genetikai hatterének feltérképezéséhez. Az ALS-ben szenvedd
betegek genetikai alapt elkiilonitése esszencialis az 1j terapids lehetdségek sikeres klinikumbeli
alkalmazasahoz.
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