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„Choroby genetycznie uwarunkowane – edukacja 
i diagnostyka” 

 
 

 Co możemy osiągnąć dzięki 
wysokorozdzielczej spektrometrii mas  



CDG – Wrodzone zaburzenia glikozylacji 
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CDG (Congenital Disorders of Glycosylation) - 

to grupa genetycznie uwarunkowanych zaburzeń 

spowodowanych błędami metabolizmu na 

szlakach N- i O-glikozylacji białek oraz lipidów. 

Zaburzenia tych procesów prowadzi do 

poważnych konsekwencji klinicznych, które 

można zaobserwować ze strony wielu narządów 

i układów z przewagą objawów ze strony układu 

nerwowego. Liczną grupę wśród wrodzonych 

zaburzeń glikozylacji stanowią defekty związane 

z zaburzeniami N-glikozylacji białek. 



Diagnostyka 

 
 

 
 
 

 
 

 

CDG 

Wysokorozdzielcza 
spektrometria 

mas 

Izoogniskowanie Objawy kliniczne 

• opóźnienie rozwoju 

psychoruchowego 

• hiperkinetyczne 

ruchy mimowolne 

• brak/zmniejszone 

wydzielanie łez 

• dysmorfia 



N-Glikozylacja 

  Symbol Nazwa pol. 
Wzór 

sumaryczny 

  Fukoza C6H12O5 

  N-Acetylo 

glukozamina 
C8H15NO6 

  
Mannoza C6H12O6 

  
Galaktoza C6H12O6 

  
Glukoza C6H12O6 

  
Kwas sjalowy C11H19NO9 



Transferyna 

  



Wysokorozdzielcza spektrometria mas 
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  Triple Quad-MS 

              High-Resolution-MS 



Wysokorozdzielcza spektrometria mas 

  



NanoLC - Orbitrap 

  



Analiza transferyny 

  

Kolumna C8 
Kolumna C18 

Formy transferyny nie 
ulegają rozdzieleniu 
na żadnej kolumnie 
chromatograficznej 



Analiza transferyny 

  



Analiza transferyny 

  



Baza danych 

  Symbol Oznaczenie Masa [Da] Średnia Masa [Da] 

0 - Biantennary 

(transferin) 
75145.0000 75145.0000 

1 - Biantennary 77349.7724 77350.9822 

2 - Biantennary 79554.5448 79556.9645 

2.5 - Biantennary 80210.7725 80213.5522 

1 - GlcNAc - 

Transferine 
75348.07937 75348.19252 



Przykładowy wynik 

  



Przykładowy wynik 

  



Przykładowy wynik 

  



Analiza białek 

  



Analiza białek 
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Analiza białek - sekwencjonowanie 

  
Zasady ogólne: 

 denaturacja białek przed ich trawieniem enzymatycznemu 

 stosowanie lotnych buforów, łatwość ich usunięcia poprze liofilizację 

 enzymy proteolityczne (sequencing grade) wykorzystywane do trawienia 

 optymalizacja warunków prowadzenia procesu 

 

Stosowane enzymy: 

Trypsyna - karboksylowa strona reszt Arg, Lys i S-aminoetylocysteiny 

  specyficzność  można ograniczyć do Arg przez modyfikacje reszt lizyny 

  np, bezwodnikiemkwasu bursztynowego; 

Chymotrypsyna -  karboksylowa strona Phe, Trp, Tyr and Leu  

Termolizyna - aminowa strona Leu, Ile, Phe, Val 

Proteaza V8 -  wiązania Glu-X oraz (znacznie mniej efektywnie) Asp-X  

Endoproteinaza - wiązania Lys-X  

 



Analiza białek - MS 
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Analiza białek - MS 

  

LADEIIIR 



Dziękuje za uwagę 


