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2. A kutató laborban folyó munka:
-  A kutatólaborban a főbb műszerek és módszerek 
Kutatólaborunkban ritka humán kórképek genomikai vizsgálata folyik. Vizsgálati alapmódszerünk a DNS szekvencia analízise. A kiindulási anyagunk a perifériás vérmintából izolált genomikus DNS, amelyről PCR technikával történik a vizsgálni kívánt régió, régiók amplifikálása. Ezt vagy célzott bidirekcionális Sanger szekvenálás vagy a teljes exomot vizsgáló WES szekvenálás követi. A szekvenciák elemzése analizáló szoftverek segítségével történik.  Az azonosított variánsok osztályozását in [image: ][image: ][image: ]silico funkcióelemzések segítik.
 
- A laborhoz köthető témavezetők és aktuális témakiírásaik
Kísérletes és Megelőző Orvostudományi Doktori Iskola SzTE elméleti orvostudományok 	
Pál Margit, Széll Márta A neurológiai rendellenességek genetikai háttere.
Nagy Nikoletta: 	Genetikai tanácsadás, genotípus-fenotípus vizsgálatok familiáris kórképekben
Széll Márta Genomikai vizsgálatok multifaktoriális bőrgyógyászati kórképekben
Az elmúlt 10 év legkiemelkedőbb közleményei:
1.Balogh, Árpád Ármin; Széll, Márta; Nagy, Nikoletta ✉ Population- and haplotype-dependent variation around TYR rs1126809: an in silico study suggesting new directions for melanoma risk research
JID INNOVATIONS 6: 2 Paper: 100445, 6 p. (2026)
DOI WoS Scopus PubMed Egyéb URL
Szakcikk (Folyóiratcikk) | Tudományos [36845625] [Egyeztetett]  

2.Kirsty, Hodgson ; Joseph, Inns* ; Gary, Reynolds ; Emily, Stephenson ; Andrew, Paul ; Naomi, Sinclair ; Giacomo, Berretta ; Christopher, Lawson ; Andrew, Michael Frey ; Iglika, Ivanova et al.Targeting non-canonical NF-κB signalling in CYLD cutaneous syndrome by selective inhibition of IκB kinase alpha 
BRITISH JOURNAL OF DERMATOLOGY (2026) REAL
Szakcikk (Folyóiratcikk) | Tudományos [36971148] [Nyilvános]

3.Bokor, Barbara Anna; Abdolreza, Aliasgari ; Kaptás, Flóra ; Pál, Margit ; Battyani, Zita ; Széll, Márta ; Nagy, Nikoletta ✉ Novel Variants in Medium and Low Penetrance Predisposing Genes in a Hungarian Malignant Melanoma Cohort With Increased RiskPIGMENT CELL & MELANOMA RESEARCH 38 : 1 Paper: e13214 , 8 p. (2025)DOI WoS Scopus PubMed SZTE Publicatio
Szakcikk (Folyóiratcikk) | Tudományos [35615442] [Egyeztetett]
Nyilvános idéző összesen: 4, Független: 2, Függő: 2, Nem jelölt: 0

4.Bokor, Barbara Anna; Abdolreza, Aliasgari ; Kaptás, Flóra ; Pál, Margit ; Battyani, Zita ; Széll, Márta ; Nagy, Nikoletta ✉ Novel FANCI and RAD54B Variants and the Observed Clinical Outcomes in a Hungarian Melanoma Cohort
INTERNATIONAL JOURNAL OF MOLECULAR SCIENCES 26: 1 Paper: 23, 11 p. (2025) DOI WoS Scopus PubMed Egyéb URL
Szakcikk (Folyóiratcikk) | Tudományos [35652206] [Egyeztetett]

5.Bokor, Barbara Anna; Abdolreza, Aliasgari ; Pál, Margit ; Battyani, Zita ; Széll, Márta ;Nagy, Nikoletta ✉ A Novel Germline Frameshift Variant in the Tumor Suppressor Gene OBSCN in a Melanoma Patient
INTERNATIONAL JOURNAL OF MOLECULAR SCIENCES 26: 21 Paper: 10553, 9 p. (2025)
DOI WoS Scopus PubMed Egyéb URL Egyéb URL SZTE Publicatio
Szakcikk (Folyóiratcikk) | Tudományos [36412359] [Egyeztetett] 

6.Éva, Ádám ✉; Balázs, Leitgeb ; Judit, Danis ; Anita, Hajdu ; Evelyn, Kelemen ; Margit, Pál ; Nóra, Belső ; István, Balázs Németh ; Neil, Rajan ; Nikoletta, Nagy et al.
Truncating CYLD pathogenic variants in CYLD cutaneous syndrome distinctly influence CYLD proteostasis and NF-κB signaling
JOURNAL OF INVESTIGATIVE DERMATOLOGY 145: 8 pp. 2094-2098.e7., 12 p. (2025)
DOI WoS REAL Scopus PubMed SZTE Publicatio
Rövid közlemény (Folyóiratcikk) | Tudományos [34889403] [Egyeztetett]

7.Kárteszi, Judit ✉; Nagy, Nikoletta; Széll, Márta; Lengyel, Zsuzsanna ; Semjén, Dávid ; Egyházi, Zsolt ; Bajzik, Gábor ; Kuthi, Levente ; Pusztai, Csaba ; Battyáni, Zita Timely recognition of a probably life-threatening genodermatosis: familial case report of hereditary leiomyomatosis and renal cell cancer
PATHOLOGY AND ONCOLOGY RESEARCH 31 Paper: 1612086, 7 p. (2025)
DOI WoS Scopus PubMed SZTE Publicatio
Szakcikk (Folyóiratcikk) | Tudományos[36084990] [Egyeztetett]

8.Nagy, Nikoletta ✉; Szalenko-Tőkés, Ágnes*; Pál, Margit; Bokor, Barbara Anna; Nagy, Roland; Jarabin, János András; Róvó, László**; Széll, Márta
Novel Pathogenic Variant of the TRRAP Gene Detected in a Hungarian Family with Autosomal Dominant Non-Syndromic Hearing Loss
INTERNATIONAL JOURNAL OF MOLECULAR SCIENCES 26 : 4 Paper: 1583 , 10 p. (2025)
DOI WoS Scopus PubMed Egyéb URL SZTE Publicatio
Szakcikk (Folyóiratcikk) | Tudományos[35759879] [Egyeztetett]
Nyilvános idéző összesen: 1, Független: 1, Függő: 0, Nem jelölt: 0

9.Nagy, Nikoletta ✉; Abdolreza, Aliasgari*; Pál, Margit ; Bokor, Barbara Anna ; Amarilla, Barcsay-Veres ; Varga, Noémi Ágnes ; Medvecz, Márta ; Szabó, Viktória ; Széll, Márta Oculocutaneous albinism type 1B associated with allelic combination of a risk haplotype
JOURNAL OF DERMATOLOGICAL SCIENCE 11: 3 pp. 101-103., 3 p. (2025)
DOI WoS Scopus PubMed SZTE Publicatio
Rövid közlemény (Folyóiratcikk) | Tudományos [36102434] [Egyeztetett]

10.Máté, Adrienn ✉; Nagy, Nikoletta; Pál, Margit; Kalmár, Tibor; Maróti, Zoltán; Sztriha, László
A tubulinok szerepe az agyfejlődésben. Tubulinopathiák
GYERMEKGYÓGYÁSZAT 75: 4 pp. 251-255., 5 p. (2024)
SZTE Publicatio
Szakcikk (Folyóiratcikk) | Tudományos [35706622] [Egyeztetett]

Az elmúlt 10 évben a DI-hoz ill. azok elődjeihez köthető PhD dolgozatok 
2024. Nagy Zsófia Flóra: Comprehensive genetic analysis of a Hungarian amyotrophic lateral sclerosis cohort
2026. védés előtt áll Bokor Barbara Anna: The complexities of genetic testing and counseling in multifactorial and familial diseases.					
3. Hallgatói lehetőségek a laborban:
- 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. 
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