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• . 

Prof. Dr. Stefan Pollak 

Biológia - Fizika 

• A mintákat JEOL JEE 4B vákuum gőzölőben 6x10-4-
Hgmm-es vákuumban 50 Å vastag szénréteggel - 10 
cm távolságból 30 másodpercen át 45 amperrel és 220 
V-al izzított 5mm átmérőjű spektrál grafit katóddal - 
fedtem.  

 

• Ezt követően mindkét személy egy-egy mintáját EDAX 
detektorral felszerelt DSM OPTON 940 digitális 
szkenning elektronmikroszkóp vákuum terébe helyeztem 
és 1, 5, 10, 15, 20 és 25 percig 20.000 Volttal gyorsított 
elektronsugárral bombáztam 10-5 Hgmm vákuumban, 64 
A áramerősség mellett  

Két személy etidium bromiddal festett - ondóból nyert - DNS mintáinak 

mennyiségi és minőségi vizsgálata 0.8 %-os agaróz tesztgélben UV fény alatt, 

egy ( 8 és 15 ), öt ( 9 és 16), tíz (10 és 17), tizenöt (11 és 18), húsz (12 és 19) 

valamint huszonöt perces ( 13 és 20 ) elektronbesugárzást követően, 

besugárzásnak ki nem tett kontroll mintákkal ( 7 és 14). 1-5: nagy 

molekulasúlyú bovin DNS marker ( 200, 100, 50, 25, 12.5 ng). A hatos mező 

üres. 

A vizsgált lokuszok amplifikációs 

paraméterei. 

Két személy sperma mintájának tipizálása az F13B mikroszatellita STR lokusznak 

megfelelően.  

Egy ( 1 és 8 ), öt  ( 2 és  9), tíz ( 3 és 10 ), tizenöt ( 4 és 11), húsz  ( 5 és 12 ) 

valamint huszonöt perces ( 6 és 13 ) elektronbesugárzást követően. Az 7 és 14 szám 

alatti minták a sugárral nem kezelt kontrollok. C: A belső laborkontroll,  

A: allélkoktél. Mindkét személy genotípusa: 9/10, a kontrollé: 8/10.  
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Két személy sperma mintájának tipizálása az D1S80 (MCT118) amplifikálható 

hossz polimorf lokusznak megfelelően. Egy  ( 1 és 8 ), öt  ( 2 és  9), tíz  ( 3 és 

10 ), tizenöt ( 4 és 11), húsz ( 5 és 12 ) valamint huszonöt perces ( 6 és 13 ) 

elektronbesugárzást követően. Az 7 és 14 szám alatti minták a sugárral nem 

kezelt kontrollok. C: A belső laborkontroll, A: allélkoktél. Az első személy 

genotípusa: 24/31, a másodiké: 23m/24, a kontrollé: 22/24. 

1100 bp ! 

Két személy sperma mintájának tipizálása a HLADQα szekvencia-polimorf  

lokusznak megfelelően. Az 1. és 3. minta 25-25 perces elektron besugárzást 

követően. A 2. és 4. minták a besugárzás nélküli kontrollok.  

Az első személy genotípusa: 1/4, a másodiké 1.1/1.1.  

 

Münster 

 

• . 

Prof. Dr. B. Brinkmann 

 

6. kromoszóma SE33 STR locus   

 

 

187 ovambo 

141 marokkói 

204 magyar 

198 török 

95 kínai 

136 japán 

107 pápua 

79 aborigin 

1183 

 

Négy kontinens nyolc populációja a 

az SE33 STR lokuszon 
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Filogenetikai analízis – népek rokonsága 

• . 

A DYS19, DYS 390 ÉS A DYS 389 LOKUSZOK 

MUTÁCIÓ ANALÍZISE 

1260 meiózis 

 

4 mutáció 

 

µ = 0,00317 

2002. 

Kapcsolat a klinikummal….  

Prof. Dr. Bagdy György 

1999.  

 

Kényszer 

Memória 

Étvágy 

Sex 

Agresszió 

Hangulat 

Szorongás 

Ösztönzés 

Kognitív funkció 

Irritábilitás 

impulzivitás 

 

 

Multifaktoros, poligénes öröklődés!  
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Aura nélküli migrénes betegek genetikai vizsgálata 

a szerotonerg rendszerben mérhető neurokémiai 

eltérések tükrében. Kezdeti eredmények.  

Juhász Gabriella*, Zsombók Terézia*, Lászik András, 

Faludi Gábor, Bagdy György* 

*OPNI, Kísérletes Neurokémiai és Izotóp Laboratórium 
 SE, Igazságügyi Orvostani Intézet 

 SE, Kútvölgyi Klinikai Tömb 

 

A Magyar Fejfájás Társaság IX. Kongresszusa.  

Balatonalmádi, 2002. május 3-4.  

A vizsgálat célja, várható eredmények 

• a betegek genotipizálása új, genetikai paramétereket 
szolgáltat a már meglévő klinikai és biokémiai 
adatokhoz 

• a vizsgált genetikai mutatók esetleges összefüggése 
a betegséggel: 

 komoly előrelépést jelentene a migrén 
kialakulásának megértésében, a rizikófaktorok 
azonosításában 

 pontosabb diagnózis és hatékonyabb kezelés 
kifejlesztését eredményezhetné 

 

Vizsgálati terv 

 Neurokémiai paraméterek 

mérése thrombocytákon: 

 


3H-LSD kötéssel az      

5-HT2A receptorok 

számának 

meghatározása 

 


3H-paroxetin kötéssel a 

transzporter fehérje 

mennyiségénak mérése 

 Az adott fehérje termelésé-

ért felelős gén vizsgálata: 

 

 az 5-HT2A-receptor-gén 

102 T/C polimorfizmu- 

sának vizsgálata 

 

 

 az 5-HT-transzporter-gén 

5’ széli részén található 

szabályozó régió 

polimorfizmusának 

vizsgálata 

Az 5-HT2A-receptor-gén 

• 5-HT2A receptort kódoló gén: 13q14-q22 

• 3 exonja és 2 intronja van 

• 4 fontosabb polimorfizmusa ismert 

• általunk vizsgált polimorfizmus: az első exont kódoló 

génszakasz 102. helyén timin (T) vagy citozin (C) állhat 

• lehetséges hatásmechanizmus:  

 megváltoztatja a gén másodlagos szerkezetét 

 befolyásolja az mRNS stabilitását 

 kapcsoltan öröklődik egy funkcionális molekuláris variánssal 

 

Chen K et al. Mol Brain Res, 1992;14:20-26. 

Peroutka SJ. Ann NY Acad Sci, 1998;861;16-25. 

Az 5-HT2A-receptor-gén 102 T/C 

polimorfizmusának vizsgálata I. 

• génsokszorozás (amplifikáció) 

– templát (minta) 10 ng genomi DNS (fehérvérsejtek 

sejtmagjából) 

– reakció elegy: puffer, primer 1, primer 2, dNTP, Taq 

(Thermus aquaticus) polimeráz enzim 95 Celsius   

 

   PCR amplifikáció  

_________ CTgg _________ _________ CCgg 
_________ 

_________ CCgg _________ 

_________ ggCC _________ 

_________ CTgg _________ 

_________ gACC _________ 
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Az 5-HT2A-receptor-gén 102 T/C 

polimorfizmusának vizsgálata II. 

• Msp I restrikciós endonukleáz enzim emésztés: CCgg 

TCC102 allél: 
_________ CCgg _________ 

_________ ggCC _________ 

TCT102 allél: 
_________ CTgg _________ 

_________ gACC ________ 

 _______ C    Cgg _______ 

_______ ggC    C _______ 

  Msp I emésztés 

•   kiértékelés horizontális poliakrilamidgél-elektroforézissel 

_________ CTgg _________ 

_________ gACC _________ 

Tranzíció 

  T   >  C 

Az 5-HT2A-receptor-gén 102 T/C  

polimorfizmusának vizsgálata 

Msp I. emésztés után 

 342 bp nem hasadt allél 

 216 bp  

 126 bp  
hasadt allél 

TT 
CC 

CT  CT   CT 

Az 5-HT2A-receptor-gén 102 T/C polimorfizmusának 

vizsgálata során nyert eredményeink 

Kontroll 

CC, 38,6 % 

TT, 9,9 % 

TC, 51,5 % 

Chi-square (df=1): 1,09 

p= 0,2974 

Heterozigótasági arány: 51,5 % 

C allél frekvenciája: 0,64 

T allél frekvenciája: 0,36 

Heterozigótasági arány: 50,0 % 

C allél frekvenciája: 0,59 

T allél frekvenciája: 0,41 

Migrénesek 

TC, 50.0 % 

CC, 34.5 % 

TT, 15.5 % 

Az 5-HT-transzporter-gén 

• 5-HT transzportert kódoló gén: 17q11.2 

• a 3’-széli részen összesen 14 exon kódolja magát a 

transzportert 

• az 5’-széli részen regulátor régió található 

• számos polimorfizmusa ismert 

• általunk vizsgált polimorfizmus: az 5’-széli promoter régió 

inzerciós/deléciós polimorfizmusa 

• hatásmechanizmus: szabályozza a gén átíródását 

Lesch KP et al. J Mol Med, 1996;74:365-78. 

      5’  ___________                                             ____________________               3’      

             44 bp deléció vagy inzerció       Exon 1… 

    PCR amplifikáció 

        s allél (484 bp)     

                                                                   

          l allél (528 bp)  

kiértékelés horizontális poliakrilamidgél-elektroforézissel 

Az 5-HT-transzporter-gén  

polimorfizmusának vizsgálata 

 

vagy 

Az 5-HT-transzporter-gén polimorfizmusának 

meghatározása  

 484 bp PCR  

 termék 

528 bp PCR  

termék 

LL LS SS 
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• Buss–Durkee  Hostility  Inventory (BDHI),   

 

• State-Trait Anxiety Inventory (STAI),  

 

• Zung Self-rating Depression Scale (ZSDS),    

 

• Symptom Distress Cheklist  SCL-51,   

 

• Temperament  and  Character Inventory  (TCI)   

 

• Temperament  Evaluation  of Memphis,   

     Pisa,  Paris   and  San   Diego   (TEMPS-A) 

Gonda, X., Fountoulakis, K.N., Juhasz, G., Rihmer, Z., Lazary, J., Laszik, A., 

Akiskal, H.S. & Bagdy, G. (2009). Association of the s allele of the 5-HTTLPR 

with neuroticism-related traits and temperaments in a psychiatrically healthy 

population. Eur Arch Psychiatry Clin Neurosci, 259, 106-13.   IF: 2.852 

P < 0.05 is shown in bold BDHI Buss–Durkee Hostility Inventory, TCI Temperament and 

Character Inventory, SCL 51 Symptom Distress Checklist, TEMPS-A Temperament Evaluation 

of Memphis, Pisa, Paris and San Diego 

Gonda, X., Fountoulakis, K.N., Juhasz, G., Rihmer, Z., Lazary, J., Laszik, A., Akiskal, 

H.S. & Bagdy, G. (2009). Association of the s allele of the 5-HTTLPR with neuroticism-

related traits and temperaments in a psychiatrically healthy population. Eur Arch 

Psychiatry Clin Neurosci, 259, 106-13.   IF: 2.852 

 

* * * * 

Gonda, X., Fountoulakis, K.N., Rihmer, Z., Laszik A., Akiskal H.S.,  Bagdy, G. 

(2010) How possible is the development of an operational psychometric 

method to assess the presence of the 5-HT transporter s allele? Equivocal 

preliminary findings. Annals of General Psychiatry 7;9:21 

 

 
Gonda X, Fountoulakis KN, Csukly G, Dome P, Sarchiapone M, Laszik A, Bedi K, Juhasz 

G, Siamouli M, Rudisch T, Molnar E, Pap D, Bagdy G, Rihmer Z.  
 

Star-crossed? The association of the 5-HTTLPR s allele with season of birth in a healthy 
female population, and possible consequences for temperament, depression and 

suicide. J Affect Disord. 2012 143(1-3):75-83 
  

Fig. 1. Relative frequency of s allele carriers according to birth months in a 
psychiatrically healthy female sample. * indicates p=0.05 compared to the  

mean of the remaining months 

Eredmények 

• Transzporter gén ( s allél ): 

 - migrén: - 

 - depresszió: + 

 - agresszió: + 

 - unipoláris affektív zavar: + 

 - affektiv temperamentumok: + 

 - szubklinikus affektiv zavar: + 

 - szorongás: + 

 

  Multifaktoros, poligénes öröklődés ! 
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Betegségek genomikai hátterének  

vizsgálati módszerei 

 

 

     Génasszociációs vizsgálatok. Olyan gének vizsgálata, amelyekről tudható,  

     hogy szerepet játszanak a betegség kialakulásában, bennük genetikai variációk 
kereshetők, és összehasonlíthatók azok gyakorisága a beteg és egészséges 
populációban.  

       

      Olcsók, egyszerűek, könnyű értékelhetők és jól magyarázható eredményeket   
adnak.  

 

 Ismerni kell a betegség patomechanizmusát.  

     Egyszerre egy, vagy csak néhány variációt lehet vizsgálni. 

GWAS-vizsgálatok 
Genome-wide association study 

• Az SNP-k kimutatása automatizálható, és igen nagy mennyiségben 

lehet őket egyszerre meghatározni. Egyetlen chippel több 100 ezer 

SNP-t!!! 

 

• A fenotípusos jellel rendelkező, illetve a kontrollpopulációt kell 

genotipizálni, azaz >100 ezer SNP-t meghatározni, majd 

megkeresni, hogy melyik marker gyakorisága különbözött a két 

populáció között.  

 

• A GWAS lehetőségeket nyújt a multifaktoriális jellegek genomikai 

hátterének tisztázására. A módszer a hipotézismentes módszerek 

közé tartozik, azaz végrehajtása nem igényel előzetes genetikai 

tudást a jellegről. 
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GWAS 

 

GWAS - SNP   

 

  MANCHESTERI EGYETEM 

 

Győr - 2011. szeptember 22 - 25.  

 A Szent Korona és a Szent Jobb után Magyarország harmadik 

legfontosabb, kiemelt nemzeti ereklyéje Szent László hermája, 

amelyet a török kiűzése óta őriznek a győri székesegyházban.  

AZ ARCHEOGENETIKA LEHETŐSÉGEI ÉS  

KORLÁTAI A SZENT LÁSZLÓ KOPONYAEREKLYE  

KUTATÁSÁBAN 

 

 

 

MTA RÉGÉSZETI INTÉZET 

ARCHEOGENETIKAI LABORATÓRIUM 

 

 

 

SEMMELWEIS EGYETEM BUDAPEST  

IGAZSÁGÜGYI ÉS BIZTOSÍTÁS-ORVOSTANI INTÉZET  

DNS LABORATÓRIUM  
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öltöző - zsilip 

izolálás 

mintaporító 

mintakivágó 

PCR-összemérés 

fogcsiszoló 

Az aDNS-
laboratórium 

 pre-PCR 
részlege 

Eredmények 

Kontroll: 

Szent László király 

 
Főemlősök korai anyai 

szeparáció – depresszió 

genetikai vizsgálata   

 

Befejezett öngyilkosságot 

elkövetők genetikai vizsgálata 
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