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Dr. Pál Margit Ph.D. tudományos munkatárs,
Prof. Dr. Nagy Nikoletta D.Sc. egyetemi tanár
Majzik Hedvig labor asszisztens
Jelenlegi PhD hallgatók: 
Dudásné Horváth Orsolya PhD hallgató, Aliasgari Abdolresa PhD hallgató
Működési helyszín: SZTE SZAKK Orvosi Genetikai Intézet, Szeged, Somogyi Béla utca 4.
Kapcsolatfelvétel:
nagy.nikoletta@med.u-szeged.hu
szell.marta@med.u-szeged.hu
pal.margit@med.u-szeged.hu
dr.eva.adam@gmail.com
anita.hajdu.kb@gmail.com

Tel: +36-62/545-194
[image: ][image: ]
[image: ]
2. A kutató laborban folyó munka bemutatása 
Kutatási téma: Ritka humán kórképek genomikai és funkcionális vizsgálata 
Intézetünk közel két évtizedes tapasztalattal rendelkezik a bőr örökletes ritka betegségeinek, a genodermatózisoknak a kutatása terén. Ezen kórkép csoporton belül nemzetközi szinten is kiemelkedő eredményeket értünk el a cylindromatózis (CYLD) gén mutációihoz köthető kórkép csoport vizsgálatával. A 2022-ben alapított kutatócsoport jelenleg ritka bőrgyógyászati kórképek és neurogenetikai kórképek genetikai hátterének kutatásával foglalkozik. Elsősorban monogénesen meghatározott ritka betegségeket vizsgálunk nagyskálájú genomikai módszerekkel és genotípus-fenotípus analízissel. Célunk populációspecifikus genetikai variánsok, újonnan azonosított genetikai variánsok valamint fenotípus módosító genetikai variánsok azonosítása. Az újonnan azonosított genetikai variánsok – kóroki mutációk és fenotípus módosító genetikai variánsok- pathogenetikai aspektusainak tisztázására sejtszintű funkcionális vizsgálatokat végzünk. Munkánkkal hozzájárulunk egyes ritka betegség kórkép csoportok pathogenezisének megértéséhez (alapkutatási aspektus), a vizsgált genetikai variánsok prognosztikai relevanciájának megértéséhez (klinikai aspektus), valamint kutatási eredményeink terápiás fejlesztéseket is megalapoznak (kutatás-fejlesztési aspektusok).
-  Főbb módszerek: Molekuláris módszerek:
[image: ][image: ][image: ]klónozás, DNS, RNS fehérje tisztítás és detektálás (RTqPCR, PCR, Western hibridizáció, luminométeres luciferáz aktivitás mérés)        		                                  
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- A laborhoz köthető témavezetők és aktuális témakiírásaik
Kísérletes és Megelőző Orvostudományi Doktori Iskola SZTE elméleti orvostudományok 
Prof. Dr. Széll Márta	Monogénesen meghatározott neurológiai és bőrgyógyászati kórképek bemutatása

Prof. Dr. Nagy Nikoletta	Fenotípus módosító faktorok vizsgálata ritka betegségekben
3. Hallgatói lehetőségek bemutatása a laboron belül
- A laboratórium munkájában résztvevő PhD hallgatóknak lehetőségük van eredményeiket bemutatni hazai és nemzetközi konferenciákon. A konferencia részvétel pénzügyi feltételeit intézeti és kari források is adhatják. 
 - Lehetőséget biztosítunk egyéni képzésű, valamint külföldi hallgatók fogadására is, valamint külön forrásból a hallgatók plusz támogatása is megoldható.
- A laboratóriumban dolgozó hallgatók a témavezető egyeztetését követően használhatják a karon és az egyetemen az elérhető kutatási infrastruktúrát. 
- a labor nemzetközi kapcsolatai és kollaborációs lehetőségei:
Dr. Jean-Christophe Cintrat kutatócsoportja University of Paris-Saclay 
Dr Neil Rajan (University of Newcastle, UK).
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