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Opis:

Syndrom PACS2 to ultrarzadka choroba genetyczna zwigzana z wystepowaniem autosomalnie
dominujgcej mutacji w genie PACS2 prowadzaca do encefalopatii rozwojowo-padaczkowej (ERP). W
komoérce biatko PACS2 zlokalizowane jest w miejscach kontaktu pomiedzy mitochondriami i siateczka
$rodplazmatyczng. W ramach planowanych badan przeprowadzona zostanie kompleksowa analiza
parametréw metabolicznych, profilu lipidomicznego, profilu proteomicznego oraz homeostazy
wapniowe] w fibroblastach kontrolnych jak i pochodzgcych od pacjentéw z mutacjg PACS2. Zostanie
rowniez oznaczony status stresu oksydacyjnego i ochrony antyoksydacyjnej. Badania bedg réwniez
obejmowaty charakterystyke frakcji bton MAM (miejsca kontaktu pomiedzy mitochondriami i siateczkg
Srdédplazmatyczng) jak i mitochondriéw izolowanych z narzaddow i tkanek pozyskanych z mysiego
modelu PACS2. Planujemy okreslié, ktére z badanych parametréw mogg miec zasadnicze znaczenie dla
rozwoju choroby — Syndromu PACS2.

Cel projektu:

Celem projektu jest okreslenie na podstawie danych funkcjonalnych oraz proteomicznych
korelacji pomiedzy poziomem biatek zaangazowanych w kluczowe szlaki metaboliczne
a obserwowanymi zmianami w parametrach bioenergetycznych, poziomem reaktywnych form tlenu,
poziomem uszkodzen oksydacyjnych homeostazg wapniowg i metabolizmem lipidow w komdrkach
pacjentéw z Syndromem PACS2. Nadrzednym celem jest znalezienie odpowiedzi na pytanie w jakim
stopniu ,wieloparametrowy profil metaboliczny” fibroblastéw pacjentdw rézni sie od komdrek
zdrowych. Przeprowadzone dodatkowo badania proteomiczne frakcji bton MAM oraz bioenergetyki
mitochondriéw beda miaty ogromng warto$¢ poznawcza. Badania prowadzone w ramach projektu
przyczynig sie do lepszego poznania patomechanizmu tej choroby poprzez powiekszenie naszej wiedzy
dotyczacej wptywu mutacji w genie PACS2 na metabolizm komorki.

Wymagania:

- ukonczone studia magisterskie (lub ekwiwalent) z biologii, biochemii, biotechnologii lub
kierunkow pokrewnych,

- dobra znajomos¢ jezyka angielskiego w mowie i pisSmie,

- znajomos¢ zasad pracy w laboratorium biologicznym,

- umiejetnos¢ pracy w grupie i motywacja do samodzielnej pracy naukowej,

- umiejetnos¢ planowania i wykonywania doswiadczen oraz analizy wynikdw,

- dodatkowym atutem bedzie umiejetnos¢ pracy z hodowlami komérkowymi oraz ze
zwierzetami laboratoryjnymi, znajomos¢ metod statystycznych oraz dokumentowana aktywnosc
naukowa (np. publikacje, wystgpienia na konferencjach, staze naukowe, nagrody, stypendia).
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