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TRADITIO NOSTRA
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Bevezetes et Konyvtarkészités Szekvenalas soran azonositott mutaciok
* AZ UJ-"geneI:aC,IOS SZ5 Vena,aS negy Native BarCOding Kit 24 V14 (OXfOrd Esetszam Mutéci6 Pozicié rsiD
alapvetd lépésre oszthato: DNS Nanopore Technologies) 1 X
extrakcio, konyvtarkeszités, 2 C.79C>T P-P27S
SZGkVGﬂéJéS, adatok elemzése. ID Egyenes iranyu szekvencia Forditott iranyu szekvencia j i
, , (forward sequence) (reverse sequence)
° ‘] e I e N ku ta‘tas SO ran a T P 5 3 NBO1 CACAAAGACACCGACAACTTTCTT AAGAAAGTTGTCGGTGTCTTTGTG 2 i
tumorszupresszor gen szekvenalasat NBo2 ACAGACGACTACAAACGGAATCGA TCGATTCCGTTTGTAGTCGTCTGT . CanrCaT py— < 140R3TTTE
- ,I tuk VaSta bél da anat mln tékbél NBO3 CCTGGTAACTGGGACACAAGACTC GAGTCTTGTGTCCCAGTTACCAGG o .
VIZ S g a‘ - g - g : NB04 TAGGGAAACACGATAGAATCCGAA TTCGGATTCTATCGTGTTTCCCTA 9 -
’ A 24 ,Vlzsgalt mllnta,bOI 8 esetben , u s , , , 10 C.266C>T p.P8I9L rs730881994
azonositottunk mutaciot — 5 esetben Szekvenalas és bazishivas 1 X
mar leirt mutéaciérdl van szo, amelyek 12 CoL9G>A V173V '
_ i . 13 c.586C>T P.R196 rs397516435
megjelennek a The Cancer Genome « SpotON aramléasi cella el6készitése 14 X
Atlasban. illetve a konyvtar betoltése > .
17 C.749C>T p.P250L
- 21 A 18 X
DNS IZOIaIaS 19 C.524G>A p.R175H rs28934578
20 X
A DNS izolalasa a | - "
mintakbol kisozassal = 23 c.1014C>T p.F338F 15150293825
(salting out) tortént. 2~ 24 :
e The Cancer Genome Atlas Osszefoglalas
* A bazishivas folyamata a MinKnow ___ « F&bb elényei a MinlON (Oxford Nanopore
bazishivo szoftverrel valosult meg. 14:;:377 M“f_‘c:’hozko_thet_oje’,tegseg Technologies) szekvenatornak: kis méret,
b > T O koltséghatékonysag, valés idében torténé
15730881994 Li-Fraument szindroma adatelemzés, nagyon hosszU szekvenciak
rs397516435 Orokletes rakra hajlamosito

szindroma (Hereditary cancer- meghatarozasanak a lehetosege.

predisposing syndrome)

 Jelen kutatas eredményeibol arra

s28934578 Li-Fraumeni szindroma ) ) ’
MinION E— Srokletes rékra hajlamosito kOovetkeztettink, hogy a szekvenator nem
e szindroma (Hereditary cancer- csak kutatasban el6nyés, hanem klinikal
predisposing synarome) laboratériumokban is diagnosztikai elényt

képviselne.
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