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Az ATP-binding Casette (ABC) fehérjék családjába tartozó ABCG5 és G8 fehérjék
mutációi a szitoszterolémia nevű öröklődő betegséget okozzák. A betegekben magas a
vérplazma fitoszterin szintje, ami fiatalkori érelmeszesedéshez es korai halálhoz vezethet.
Az ABCG5 és ABCG8 fehérjéket bakulovirus-rovarsejt expressziós rendszerben
expresszáltuk. Elsőkent sikerült bizonyítanunk ATP-áz aktivitást a fehérjéket együtt
expresszáló izolalt membrán preparátumokon. A két fehérjét külön – külön kifejező
sejtek membránjai nem mutattak vanadát-erzékeny ATP-áz aktivitást.
Ez az aktivitás jelentősen stimulálható bizonyos androgén hormonokkal és analogokkal
és hatékonyan gátolható progeszteronnal.
Eredmenyeink uj utat nyithatnak az ABCG5 es G8 fehérjék biológiai es funkcionális
jellemzésében es rávilágithatnak ezeknek a fehérjéknek a szteroid hormonok
transzportjában vagy szabalyozásában játszott szerepére.
Szitoszterolemias betegekben talált három mutációt (G5E146Q, G8R543S, G8G574R) –
melyeket tartalmazó mutáns fehérjék kijutnak a sejtmembránba (tehat feltételezhető,
hogy a mutációk nem lokalizációs, hanem funkcionális változasokat okoznak)
elkészitettem bakulovirus vektorban, majd expresszáltuk rovarsejt rendszerben. Ezek
funkcionális jellemzése folyamatban van.
Kevéssé ismert az ABCG5 és G8 fehérjék transzkripciós regulációja, továbbá az, hogy
miért szükséges a szervezetnek szelektiven megszabadulnia a növényi szterinektől. Ezek
vizsgálatára különböző, a szterinek anyagcseréjében vélhetően szerepet játszó vegyülettel
kezelt humán HepG2 sejtekben mértem a G5 és G8 expressziojának változását qPCR
módszer segitségével. A feltételezhető szabályozó régiók további vizsgálatára a DNase
hiperszenzitivitási munka folyamatban van.
Az elmúlt időszakban részt vettem más ABCG családba tartozó fehérjék vizsgálatában is
(ABCG1 és ABCG4, ABCC6)
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