In vivo and in vitro models of HSP type 56
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Obiettivo della ricerca

Generazione e caratterizzazione di un modello
zebrafish di SPG56

|

Analisi del movimento

|

_ il

L4

|’ﬂ "'%*"\

Trascrittoma

Analisi comportamentale cyp2ul/-

E/‘h\

Analisi morfologica

Caratterizzazione

AZIONS Analisi bioenergetica
molecolare e biochimica

=

@ SINS2025P1S

m

21st NATION
ITALIAN SOCIE

T

Generazione e caratterizzazione di neuroni
corticali derivati da cellule staminali di pazienti
affetti da SPG56

Riprogrammazione

<> genica ‘ .
> >

Fibroblasti

Cellule staminali
pluripotentiindotte
(iPSCs)

Fattori di crescita e
di trascrizione

|

oo

Precursori neurali

) Fattori di crescita e

-~ f \ -
4 di trascrizione
D' x‘
Y ™ <
- A




Risultati

* Il modello zebrafish ricapitola in vivo la malattia in termini di deficit
locomotorio, alterazione della catena respiratoria, e danno neurale.

» La caratterizzazione in vitro di neuroni corticali di pazienti SPG56 fatta a diversi
stadi della maturazione neurale indica alterazioni nel processo di neurosviluppo.

» Le analisi di espressione genica fatte nel modello zebrafish e in colture neurali
derivate da pazienti indicano la presenza di un comune gruppo ristretto di geni
coinvolto nella neurogenesi e nella formazione della rete neurale.
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