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ABSTRAK

Latar Belakang: Sindroma CHARGE merupakan salah satu penyakit genetik
langka yang ditandai dengan beberapa kelainan congenital yang disebabkan oleh
nonsense mutation secara de novo pada gen CHD?7. Studi-studi sebelumnya
menunjukkan bahwa protein CHD7 sebagian besar diekspresikan di
nukleoplasma, namun beberapa studi terbaru membuktikan bahwa lokasi protein
CHD7 (wild type) adalah di nukleoplasma dan nukleolus. Penentuan lokasi
ekspresi protein CHD7 sangat penting untuk mempelajari fungsi dari protein
tersebut dan selanjutnya dapat dikembangkan sebagai suatu tes fungsional pada
protein CHD7, terutama pada gen CHD7 yang mengalami mutasi.

Tujuan: Penelitian ini bertujuan untuk mempelajari ekspresi protein CHD7 dan
mengkonfirmasi lokasi protein tersebut dengan menggunakan dua plasmid dan
dua model seluler yang berbeda (sel HeLa dan HEK 293).

Metode: Tahapan awal penelitian ini adalah melakukan transfeksi dengan
menggunakan dua plasmid: pCineo-CHD7-HA dan pcDNA3-FLAG-CHD?7.
Untuk tujuan tersebut, dilakukan transfeksi kedalam dua model seluler: sel
karsinoma serviks manusia (HeLa) dan sel embrionik ginjal manusia (HEK 293).
Metode western blot digunakan untuk mempelajari ekspresi protein CHD7 dan
lokasi  protein CHD7 diidentifikasi dengan  menggunakan teknik
Immunofluorescence.

Hasil: Ekspresi protein CHD7-HA (wild type) dan FLAG-CHD7 (wild type)
ditemukan pada kedua model seluler (sel HeLa dan HEK 293). Penelitian ini
menyimpulkan bahwa lokasi protein CHD7 adalah di nukleoplasma dan bukan di
nukleolus.

Kesimpulan: Ekspresi protein CHD7 (wild type) dapat dibuktikan pada kedua
model seluler (sel HeLa dan HEK 293), akan tetapi lokasi protein CHD7 tersebut
hanya dapat ditemukan di nukleoplasma sebagai regulator transkripsi.

Kata kunci: Sindrom CHARGE, protein CHD7, western blot, imunofluoresensi
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ABSTRACT

Background: CHARGE syndrome is a genetic disease characterized by
numerous congenital abnormalities caused by de novo nonsense mutation of
CHD7 gene. Recent studies indicate that CHD7 (wild type) functions is a
transcriptional regulator in nucleoplasm and CHD?7 also constitutively localized in
nucleolus. Determination of the location of CHD7 protein expression is very
important to study the function of proteins and can be developed as a functional
test of the CHD7 protein, especially in mutated CHD7 gene.

Objective: The aim of this research is to study the expression of CHD7 protein
and confirm the location of this protein using two plasmids and two different cell
models (HeLa and HEK 293 cells).

Methods: Initial stages of this study was to conduct transfection using two
plasmids: pClneo-CHD7-HA and pcDNA3-FLAG-CHD7. To this purpose, a
transfection of human cell lines: human cervix carcinoma cells (HeLa) and human
embryonic kidney cells (HEK 293) was performed. Protein expression was
demonstrated by western blot and location of CHD7 protein identified using
immunofluorescence.

Results: The expression of CHD7-HA protein (wild type) and FLAG-CHD7
(wild-type) were found in both cell models (HeLa and HEK 293 cells). This
research concluded that the location of CHD7 protein was found in the
nucleoplasm and not in the nucleolus.

Conclusion: The expression of CHD7 protein (wild-type) can be demonstrated in
both cell models (HeLa and HEK 293 cells), but the location of CHD7 protein
only be found in the nucleoplasm as a transcriptional regulator.

Key words: CHARGE syndrom, CHD7 protein, immunofluorescence, western
blot
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