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Téma leirasa:
1. Téma:

Hattér: Az elmult évtizedek jelentds attorést hoztak a genetikai kutatdsokban, kiillondsen a
nagy ,,genom széles” asszociacids vizsgalatok lehetové tették tobb népbetegségben — igy
pl. cukorbetegségben, magasvérnyomas-betegségben, bizonyos daganatos betegségekben
— a rendszerint tobb tucat hajlamositd vagy védd hatdst génvaltozat (un. egypontos
nukleotid polimorfizmus, vagy SNP) azonositasat. Egy génvaltozat hordozasa
onmagaban altalaban kismértékli kockazatndvekedést jelent (az Odds Ratio tipusosan 1.5
alatti) egy betegség kialakuldsaban, ezért a gyakorlatban a betegségre valo hajlamot egy
személyben altaldban tobb génvaltozat egyiittesen alakitja ki. Ezt az 0sszjatékot €s a
kialakulo Osszhatdst akarcsak egy nagy szimfonikus zenekarban fontosnak érezziik,
ennek vizsgalata a kutatdsi téma terhességi cukorbetegségben, egy jelenleg is zajlod
nemzetkozi kutatas keretében.

A kutatéds jelenlegi alldsa és résztvevdi: a kutatashoz mar évekkel ezel6tt csatlakozott
Pongor Lérinc ¢és Kontsek Endre, BME Biomérnok Mesterképzés hallgatoi, illetve sok
segitséget kaptunk, Varga Lé4szl6 matematikus Ph.D. hallgatotol és témavezet6jétol,
Zempléni Andras Docens Urtol az ELTE Matematika itézetéb6l. Az elmult idészakban a
génvaltozatok azonositdsdra és az SNPSNP interakciok vizsgdlatira a Khi-négyzet
proban alapulo tesztet fejlesztettiink ki, amelyet R és C programnyelvekben is megirtunk.

Megoldand6 feladatok: A program kozléséhez és ,teljesitoképességének™ felméréséhez
sziikséges az irodalomban mar ismertetett modszerekkel ' valo dsszevetés. A publikalt
modszerek két f6bb megkdzelitésen alapulnak a logisztikus regresszion (,,logit modell”)?,
valamint dimenziocsOkkentési moddszereken (MDR) 12A sajat — mar 1étezdé —
programunkkal vald 0Osszevetés mellett szoba jott esetlegesen tovabbi megkdzelitések
fejlesztése is (logit modell + wild bootstrap), azonban ez utébbi lehetdség vélhetden
szamottevo tobblet-kapacitast igényelne.

Kiilondsen érdekes, hogy vizsgélataink terhességi korképben torténnek, ezért sziikséges
az egy személyben megvalosuld génvaltozat interakciok (SNP-SNP interakciok)
matematikai modellezése mellett a varandds allapot modellezése is, hiszen ebben az
esetben két (egymdstdl nem fiiggetlen) indviduum (anya és baba) génvaltozatai kozti
interakcid is létrejon. Utdbbi kérdés megvalaszolasaval még adds az irodalom (azaz
ujdonsagértéke nagy), ugyanakkor vannak sajat elézetes eredményeink a megkdzelités
tekintetében.



II. Téma

Az el6z6 témahoz képest elméletibb jelleghi felvetésbol fakad, igy ennek a téménak
,»1gazi” (azaz publikalt) kiils6é elézményei sem léteznek, ugyanakkor t6bb, mint egy éve
foglalkozunk a kérdéssel. Megkozelitésiink (€s személyes orvosi tapasztalatom szerint is)
az egészség, mint dallapot igen nagyszami elem és sok rendszer nagyfokban
Osszerendezett, harmonikus mikodését jelenti, amibdl az is ered, hogy a betegség nem
mas, mint egy olyan allapot, amely rendezetlenebb, mint az egészség.

A fizikai tudomanyokban a rendezetlenség mértéke az entrdpia - célunk egy 1j dimenzio,
a genetikai entropia létrehozdsa (amelyre tapasztalatunk szerint a Shannon-féle
informdcios entropia nem alkalmas). Az eltelt idében a kérdés megkozelitésében egy
olyan leiré képlethez jutottunk el, amely az altalunk felallitott 5 kritériumbol 4-nek
megfelel, de tovabbi magas szintli matematikai és programozasi ismeretek sziikségesek
annak eldontéséhez, hogy ennek a képletnek a tovabbi modositasaval lehetséges-e az 5.
kritérium teljesitése, vagy egy teljesen 0j megkozelitést kellene alkalmaznunk. Ha az
elgondolasunk jo, egyszer talan arra is sor keriilhet, hogy ezt a dimenziot 6sszhangba
hozzuk a termodinamikai entropidval, amelyre egyelére csak az ¢l és nem eld
tekintetében (betegségek nélkiil), de talaltunk mar nivos, nemzetk6zi lapban publikalt
kisérletet is.*
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Kulcsszavak: Genetika, Terhesség, Cukorbetegség, Gén-gén interakcio, Bioldgiai
rendszerek, Logit, MDR, Bootstrap, Entropia

Nyelvtudas igény: Angol (a téma varhatéan sok utdnaolvasast igényel, dontdéen angol
nyelven koz6lt cikkekben)

Programozas-tudas igény: R, Matlab, C (utobbi programnyelv ismerete nem sziikséges
feltétel)



