A GLUT-1 membranfehérje expressziés mintazatanak genetikai hattere kettes tipusi
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A kettes tipust diabétesz (2TDM), jelentés szovédményekkel, a vilag egyik legelterjedtebb
anyagcserebetegsége. Szamos tényez6 kozrejatszhat kialakulasaban, koztiik tobb mar leirt mutacio,
polimorfizmus, amelyek tobbségét a teljes genomasszociacios vizsgalatok (genome wide association
studies, GWAS) soran talaljak meg. Ezeknek a vizsgalatoknak nagy hatranya, hogy ugyan kapcsolatot
tudnak kimutatni a betegség és egy adott mutacio kozott, de nem ismerjilk meg a kapcsolodo fehérje
esetleges mennyiségi vagy funkcionalis valtozasait. Munkank soran olyan aramlasi citometria alapa
eljarast dolgoztunk ki, amely segitségével fixalt vordsvérsejt membranokon (ghost) mért
membranfehérjék mennyiségi kiilonbségeit egyéni szinten is ki tudjuk mutatni. Az ilyen eltérd
expresszios mintazatok esetében genetikai vizsgalatokkal megtalalhatoak a hattérben huizodo mutaciok,
polimorfizmusok. A jelen munkaban a betegség szempontjabol kiemelkedéen fontos membranfehérije,
a Glikoz transzporter 1 (Glut-1, SLC2A1) vérmintakon végzett fehérjeexpresszidos és genetikai
vizsgalatait mutatom be, kontroll, illetve 2TDM-ben szenvedd paciensek esetében. A GLUT1
membranfehérje kiemelked6 szerepet tolt be a sejtek facilitalt gliikoz transzportjaban. Legnagyobb
mennyiségben a vorosvérsejtek membranjaban van jelen, de szamos mas sejttipusban, igy az agyi és a
vese erekben is megtalalhato. Az aramlasi citometrids analizis segitségével sikertilt két olyan SNP-t
(rs841848, rs1385129) azonositani, amelyek korabbi irodalmi adatok alapjan osszefiiggést mutathatnak
a betegséggel vagy annak szovédményeivel (nefropatia, retinopatia). Mindkét polimorfizmus esetében
megfigyelhet6, hogy a kisebb gyakorisagh allél szignifikans Osszefiiggést mutat a magasabb
vorosvérsejt fehérjeexpresszios szinttel. A két SNP részlegesen kapcsolt (r’~70), éppen ezért a

fehérjeexpresszio tekintetében hasonlé eredményt mutatnak.



