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CDG — Wrodzone zaburzenia glikozylacji

to grupa genetycznie uwarunkowanych zaburzen nie‘;'e'}:“;:;:’:v“naoéé
spowodowanych btedami  metabolizmu na intelektualna
szlakach N- i O-glikozylacji bialek oraz lipidow.

Zaburzenia tych procesow prowadzi do . \
powaznych konsekwencji klinicznych, ktoére | 42 ]—‘ Charakterystyczne
mozna zaobserwowac ze strony wielu narzadow cf\iﬁ‘“\, N7 37

I uktadoéw z przewaga objawow ze strony uktadu D |

CDG (Congenital Disorders of Glycosylation) - /—[ N
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g r 4 . \
nerwowego. Liczng grupe wsrod wrodzonych Ptyn wokot W .
zaburzen glikozylacji stanowia defekty zwigzane | serea J
z zaburzeniami N-glikozylacji biatek.
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Objawy kliniczne

* opbznienie rozwoju

psychoruchowego

* hiperkinetyczne

ruchy mimowolne

* brak/zmniejszone

wydzielanie tez

* dysmorfia
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N-Glikozylacja

Symbol  Nazwa pol. Wazor
sumaryczny
A Fukoza CeH1205
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ASh_ Swansonine DMJ .
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Transferyna
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Wysokorozdzielcza spektrometria mas

M/Z meas = 199.00275 (HR-MS)

1
1
i M/Z meas = 199.05 (QqQ-MS)
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Wysokorozdzielcza spektrometria mas

Carbofuran C12H15NO3 M+H*+ =222.1125
Formetanate C11H15N302 M+H+ =222.1237
R=17,500 R=70,000 R=140,000
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Analiza transferyny

N
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Formy transferyny nie
ulegaja rozdzieleniu
na zadnej kolumnie
chromatograficznej
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Analiza transferyny
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Analiza transferyny

100 100 . e
a) TFN - Original b) TFN - Deconvoluted
TFN1: 79555.1
. . e s
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Baza danych
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7| NORMAL PROFILE W cosrvee Symbol Oznaczenie Masa [Da] Srednia Masa [Da]
1 1. = il O EIELIE D 75145.0000 75145.0000
i - R (transferin) ' '
*e
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Przyktadowy wynik
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Przyktadowy wynik
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Przyktadowy wynik
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Analiza biatek

Peptide 4
bR pioi S separation 2 Mass
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Analiza biatek

Digest ]

| Gel/AC | [ Lc |
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Analiza biatek - sekwencjonowanie
Zasady ogolne:

» denaturacja biatek przed ich trawieniem enzymatycznemu

NRRPCHSHTKECESAWKNRPCHSHTKKPCHSHTKKNRKVWKIPPFEFW
% % X% X% KX X X%

trypsin digest

Y
m ECESAWK KPCHSHTK K IPPFFW
RPCHSHTK NRPCHSHTK X B
R e e 1 e At ert ey ey ey ¢ e
Endoproteinaza - wigzania Lys-X
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Analiza biatek - MS

a, . b, as by
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Analiza biatek - MS
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