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Wilson-disease
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Diagnostics" Bioengineering 9, no. 12: 745. https://doi.org/10.3390/bioengineering9120745
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Fabry-betegség
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Fabry-betegség molekularis szintere
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Enzimopathia és gyulladas molekularis szintere
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Enzimopéthia és gyulladas molekularis szintere
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Jonathan StahI-Meyer, Kamilla Stahl-Meyer, Marja Jaattela, Control of mitosis, inflammation, and cell motility by limited
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Enzimopathia és gyulladas molekularis szintere
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Lysosomal Storage Diseases and Skin Disorders. Int J Mol Sci. 2018;19(1):247. Published 2018 Jan 15. doi:10.3390/ijms19010247
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Enzimopathia és gyulladas molekularis szintere
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Lenders, Malte, and Eva Brand. “Assessment and impact of dose escalation on anti-drug antibodies in Fabry disease.” Frontiers in immunology vol. 13
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Enzimopathia és gyulladas molekularis szintere
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Fu, L, Wasiak, S, Tsujikawa, LM, et al. Inhibition of epigenetic reader proteins by apabetalone counters inflammation in activated innate immune cells from
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Célkitdizés

Az alfa-galaktozidaz (AGAL) aktivitas, a felhalmozodo
szubsztrat kovetkeztében kialakulo lizoszomalis
diszfunkcio és gyulladas multiomikai felmerése.
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Eredmények (1)
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Eredmények (2)
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Eredmények (3)
Koncentracio-fuggd FL-Gb3 felvétel detektalasa aramlasi és képalkoto citometriaval
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Eredmények (4)
2.83 nmol FI-Gb3 felvétele és metabolizalasa az id6 fliggvényében
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Eredmények (5) Jurkat Gb3 Jurkat Gb3+ DG
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Eredmények (6)

A. GLA sgRNA design

7‘[??’???"(‘3?7??“[???’7;7:
C. Clone selected GLA KO cells: GLA - RNA
B. Clone selected GLA KO cells: GLA - DNA

0.101q *
% %k kk
Jurkat GLA KO Jurkat —
CACGAGAUCGGGGUCCCUAC L 2 - 0.084
TN . = e = o0 = 02 2 101400 = ongme T e, S
) PGTGCTCTAGCCCCAGGGATG 2, P e ooer prsasrona - g
TGTC ec froo - 5T 0.064
i o X o .
i T > . I . e ® 8
s ACAg,, o ] 4 23
) - CACGAGATCGGGGTCCCTAC ™ < » i gz
0 R - A i : o 2 0.044
s KA_GLA_KO_ 1adq30flds 464c8d93360241400 1863342631003 R T T 2 5
1] 3 - é =)
e it il - e - -
) 0.024
»
® -
» . . 1 .
x| q». i 2 1 . )
T 000"
sl 101,407 99) : urka urkat
~f 1 1 I i - -
& -GCTCCCAGTGCAGCCAGCCCA 7., = ¥ sgRNAtargetingdsDNA break I 1‘
s TG “Crac
Ac, ¥ _CATC
0 “CGAGGGTCACGTCGGTCGGGT™
RAARRARARRARRNRRNRAN
s cucce

CUCCCAGUGCAGCCAGCCCA ):

Cas9

SEMMELWE * DRARPAD. ~ Human Genomért

ECYETEM 1769

Alapitvany 2020




sgRNA1: X:101,407,883
sgRNA2: X:101,407,797
sgRNA3: X:101,407,794
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Eredmények (7)

DMSO FI-Gb3 FI-Gb3 + DGIJ
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Eredmények (8) Jurkat GLA KO Gb3 Jurkat GLA KO Gb3+ DGJ
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Eredmények (9)

Flow cytometry measurement
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Eredmények (10)
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FL4-H:: CD3 APC

v

A Fabry-betegek CD3+/CD4+ T-sejtjeiben Gb3 felhalmozodas figyelhetd meg az egészséges donorokhoz
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Eredmények (11)

A Gb3 jelenléte Fabry-betegek és kontroll egyének keringo limfocitaiban egyarant detektalhata.
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Eredmények (12)
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Az intracellularis Gb3 jelenléte a sejtek nagyobb aranyaban mutathato ki.
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Kovetkeztetés

Egy-sejt szintli enzimaktivitas detektalasara alkalmas aramlasi citomeéteres
esszet fejlesztettiink, amely varhatoan alkalmazhato lesz sziirovizsgalatként
a Fabry-betegség gyantjanak felmeriilése esetén, férfi és ndbetegek esetében
egyarant.

Eldzetes eredményeink alapjan a limfocita alcsoportok kozul a CD19* B-
sejtekben es CD3*CDA4* T-sejtekben észlelhetd a legnagyobb szubsztrat
felhalmozodas.
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ECYETEM 1769 CTA GCACGT GCG GGA CGACTG

a Munkacsoport minden
tovabbi tagjanak!
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