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ORVOSI GENETIKAI INTEZET

BEMUTATKOZAS

Intézetlink a PTE betegellatd, oktatd kutaté intézete, jarébeteg ambulanciank orszagos
lefedettséggel m?kodik. Evente kézel 1000 (j beteget latunk, csaknem kizarélag mind
valamilyen ,ritka betegségben” szenved.

2018 folyaman elinditottuk onkogenetikai szakrendelésiinket is, illetve szintén orszagos szinten
elérhet? gyermek-onkogenetikai szakrendelésunk.

A betegellatas soran a pontos diagnézis felallitAsa mellett —azoknal a betegségeknél, ahol
elérhet? terapia- a kezelés beinditasa is a feladatunkat képezi. Azoknal a kérképeknél, ahol
egyel?re még nem érhet? el kezelés, ott a betegek nyomon kovetésében és szupportiv
kezelésének megszervezésében tevékenykedink.

2016 nyaran a PTE KK ,Ritka Betegség Szakért?i Kozpont” kinevezést kapott az orszag tobbi
orvostudomanyi egyetem klinikai kbzpontjaval egyutt. Intézetlink az6ta a kozpont
koordinatoraként m?kddik.

GCP-vel rendelkez? vizsgalatvezet?k szama: 1 f?
GCP-vel rendelkez? vizsgél6é orvosok szama: 1 f?

Klinikai farmakoldgiai szakvizsgaval rendelkez? szakorvosok szama: O f?

A human klinikai vizsgalatok lebonyolitasahoz rendelkezésre all6 eszkdzok,
berendezések:

--80 °C h?t?

--20°C h?t?

- f?thet?, h?thet? centrifiga

- vizsgalati anyag tarolasara alkalmas helység

- monitorizalasra alkalmas helység

Specialis genetikai laboratoriumi m?szerek:
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- Agilent High Resolution Microarray Scanner (G2565CA)
- Affymetrix CytoScan Instrument

- Affymetrix GeneTitan Multi-Channel (MC) Instrument
- lllumina MiSeq Sequencing System

- lllumina MiniSeq Sequencing System

- ABI PRISM 3500 DNA sequencer

- ABI PRISM 3130 DNA sequencer

- Micromass Quattro Ultima QQ Mass Spectrometer

- Bio-Rad Chromo4 real-time machine (2)

- Bio-rad C1000 Touch Thermal Cycler (2)

- Sensoquest Labcycler (6)

- Gel documentation systems (UVP Doc-It and microDOC BASIC Gel Documentation Hood with
Standard UV Transilluminator)

- Magna Pure Compact System for nucleic acid purification
- Nanodrop 2000 (2)

- Agilent 2100 Bioanalyzer

- lllumina Eco real-time PCR (4)

- Scanspeed MiniVac Beta vacuum concentrator

- Zeiss Axioskop 2 (1)

- Zeiss Axioskop 2 plus (2)

REFERENCIAINK

Jelenleg egy vizsgalat folyik intézetlinkben.

Protokoll Vizsgélat neve Vizsgélatvezet? neve
szama
DSCP-01 A Sclerosis tuberosahoz kapcsolédo facialis Dr. Hadzsiev Kinga
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angiofibréma kezelésére helyileg alkalmazott rapamycin
krém hatasossaganak és biztonsagossaganak Il/Ill
fazisu vizsgélata
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VIZSGALATVEZET?INK

Dr. Hadzsiev Kinga

TUDOMANYOS FOKOZAT

PhD Med. habil.

BEOSZTAS

egyetemi adjunktus

SZAKVIZSGA(K)

csecsem?-gyermekgyodgyaszat, klinikai genetika,
gyermekneuroldgia, neonatoldgia

TUDOMANYOS ERDEKL?DES TARGYA

ritka neuroldgiai kérképek genotipus-fenotipus
asszociacioi

REFERENCIA VIZSGALATOK

DSCP-01

MILYEN VIZSGALATOKAT VALLAL

Dr. Till Agnes

Fazis 1-4

TUDOMANYOS FOKOZAT

BEOSZTAS

egyetemi tanarsegéd

SZAKVIZSGA(K)

csecsem?-gyermekgyogyaszat,
gyermekneuroldgia, neonatologia
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TUDOMANYOS ERDEKL?DES TARGYA ritka epilepszia szindromak

REFERENCIA VIZSGALATOK n.a.

MILYEN VIZSGALATOKAT VALLAL Fazis 1-4

KLINIKAI VIZSGALATI SZEMELYZET

Intézetlink jelenleg nem rendelkezik sajat study koordinatorral és study nurse-szel, koézponti
egyetemi koordinacio el?zetes egyeztetést kdvet?en igénybe vehet?.
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