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Las cohesinas: un trabajo en equipo
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NIPBL y MAU2 una pareja especial

Transcriptional regulation ( Cohesin loading NIPBL+MAU2= Kollerina

., v O\
4@—%

N-terminus

Parenti et al.,2020

Parenti |, Diab F, Gil SR, Mulugeta E, Casa V, Berutti R, Brouwer RWW, Dupé V, Eckhold J, Graf E, Puisac B, Ramos F, Schwarzmayr T, Gines MM, van Staveren T, van licken WFJ,
Strom TM, Pié J, Watrin E, Kaiser FJ, Wendt KS. MAU2 and NIPBL Variants Impair the Heterodimerization of the Cohesin Loader Subunits and Cause Cornelia de Lange Syndrome.
Cell Rep. 2020 May 19;31(7):107647.



Mutaciones en NIPBL alteran la union con MAU2

p.GIy1 5Arg p.Pro29Gin
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Se encuentra un paciente con mutaciéon en MAU2

Patient
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RESULTS

¢ Qué clinica tiene el paciente con mutacion en MAU2?

 Facies
caracteristica
SCdL

Primer y Gnico
paciente con clinica
del Sindrome Cornelia
de Lange y mutacion

~ Espasticidad
~ Reflujo
gastroesofagico :
- Discapacidad en el gen MAU2

intelectual



éPor qué ocurre la enfermedad?

Mammalian two-hybrid assay
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CONCLUSIONES

[NIPB y MAU2 interaccionan uniéndose por el extremo N—terminal.}

Hay mutaciones en NIPBL que alteran esta union con MAU2 vy la clinica es de SCdL

clasico

* |Se ha encontrado un unico paciente con clinica del Sindrome Cornelia de Lange vy

mutacion en MAU2

-

 Es un nuevo gen a estudiar en aquellos pacientes donde no hemos conseguido el

diagndstico genético y si se consigue un numero mas amplio podremos determinar la

clinicacaracteristica
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