
АНОТАЦІЯ 

 

Проаналізовано вплив мутацій, виявлених при аутосомно-рецесивній 

дистонії, на біофізичні властивості і сигнальні функції нейронального 

кальцієвого сенсору гіпокальцину з використанням флуоресцентної 

мікроскопії, молекулярно-біологічних та електрофізіологічних методів. 

Культури клітин HEK-293 та нейронів гіпокампа трансфікували білком дикого 

типу та мутантами N75K і T71N. У роботі вивчали зміну характеру  

транслокацій мутантів у відповідь на зміну внутрішньоклітинної концентрації 

кальцію та за різних умов стимуляції.  Встановлено зменшення спорідненості 

до іонів кальцію, амплітуди транслокацій та нездатність інтегрувати тривалі 

за часом сигнали мутанта N75K. Більше того, послаблена відповідь 

спостерігалась у межах фізіологічних значень параметрів стимуляції. 

Гіпокальцин N75K, відповідно, не може брати участь в створенні повільної 

постгіперполяризації, що призводитиме до гіперзбудливості нейронів, які 

регулюють м'язове скорочення. Таким чином, N75K мутація гіпокальцину, що 

веде до змін біофізичних характеристик та функціонування кальцієвого 

сенсора у нейронах, залучена у патогенезі виникнення м'язових розладів, що 

супроводжують первинно ізольовану аутосомно-рецесивну дистонію.   

Кваліфікаційна робота викладена на 51 сторінках, ілюстрована 4 

таблицями та 12 рисунками. Список використаних джерел включає 41 робіт. 
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