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Pseudoxanthoma elasticum (PXE)
Klinikai tiinetek

Dermal

Source: Google images

Ocular




ABCCG6-/- phenotipus: Szoveti tunetek

Human Skin Abcc6”- mouse arteries

(Abcc6”- mice: Gorgel et al 2005; Klement et al, 2005)



ABC transzporterek: hogyan épltlnek fel?
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ABC transzporterek: hogyan épllnek fel?

3D structure

ATP






A zebrahal - allatmodell

Dario rerio
Genom szekvencia ismert
A gének “kikapcsolas” megoldott
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Az Abccb6 kikapcsolasa és a fenotipus “menekitése” (rescue)

A c
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A betegséget okozo mutaciok vizsgalata:
fehérjefeltekeredés in vivo
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Farokvéna-injektalassal magas fehérjeszint a majban




A betegséget okozo mutaciok vizsgalata:
fehérjefeltekeredés in vivo
3 nappal az injektalas utan
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Fehérjefeltekeredés in vivo

RI314W

AABCC6

O. Le Sauxs lab




Fehérjefeltekeredés in vivo
A R1341W Mutans sejten beluli sorsa

Calnexin WT Merge Calnexin R1339C

Calnexin R1138Q Calnexin R1314W




Egy gyogyszerrel sikerllt a megfeleld helyre juttatni a “beteg” fehérjét

Mouse liver Mouse liver MDCKII

cells
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R1339C R1314W

Untreated
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Untreated
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SCIENCE IS FUN!

[fAn] n moka, tréfa, mulatsag, j6 szérakozas
(Orszagh L. Angol-Magyar kéziszotar)

Olyan tudomanyos probléman kell dolgoznunk, amit a legérdekesebbnek tartunk hiszen
azt tudjuk a legeredményesebben mivelni.

Azonos érdeklb6désl és erték-kozpontu egyuttmikodd partnerek (hazai és kalfoldi).

Relevans kisérleti modellek, orvosbioldgiai kutatasoknal szerencsés allatmodellek. Ezeket
nekunk kell kifejlesztenunk.

Tehetséges diakok.
“Tarsadalmi haszon”: j6 érzés, komoly huzderd.

Hogyan tudjuk “leforditani” a kutatasaink eredményét gyakorlatilag megvalésithatéva?
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