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Tubulopatie pierwotne -  choroby nerek
skategoryzowane jako zaburzenia wrodzone lub genetyczne, które zazwyczaj dotykają dzieci
- są obecnie nieuleczalne i często mają negatywny wpływ na jakość życia chorych. Choroba
może zakłócić wczesny rozwój poprzez zahamowanie wzrostu, niewydolność nerek
i krzywicę. Aby zająć się tymi upośledzającymi następstwami tubulopatii pierwotnych
w rozwoju dziecka, w toku projektu badawczego RenalTube zaprojektowano kliniczną bazę
danych, w której przechowywane mają być informacje diagnostyczne o pacjentach
dotkniętych chorobą.

Zespół, którego pracami kierowali doktor Fernando Santos i doktor Helena Gil-Peña z Uniwersytetu
w Oviedo i Centralnego Szpitala Uniwersyteckiego w Asturii (HUCA), współpracował z 410
badaczami klinicznymi z różnych krajów nad tworzeniem portalu RenalTube. W ciągu trzech lat od
powstania portalu zgromadzono szczegółowe informacje o ponad 400 chorych z całego świata
i opublikowano wyniki w czasopismach naukowych poświęconych nefrologii dziecięcej.

Laboratoria biorące udział w projekcie przeprowadzały automatyczne sekwencjonowanie genów, co
umożliwiło diagnostykę genetyczną badanych pacjentów. Prace badawcze zespołu zaowocowały
odkryciem nowych mutacji w niektórych tubulopatiach pierwotnych.

Eksperci zajmujący się z grupą pacjentów dotkniętych 23 różnymi rodzajami patologii pracują
w trzech laboratoriach. Prace pod kierunkiem Centralnego Szpitala Uniwersyteckiego w Asturii
(HUCA) koncentrują się na przykład na różnych postaciach dziedzicznej krzywicy.

Chorzy ze zdiagnozowaną postacią tubulopatii pierwotnej mogą dostarczać dane kliniczne na
potrzeby portalu. W tym celu lekarz prowadzący musi zarejestrować się w portalu RenalTube
i wypełnić ankietę obejmująca kilka aspektów historii choroby pacjenta.

Więcej informacji:

Uniwersytet w Oviedo, http://www.uniovi.es/en

Źródło: www.cordis.europa.eu
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PCI Days 2025 - Targi dla Przemysłu
Farmaceutycznego i Kosmetycznego
PCI Days – kluczowe wydarzenie dla przemysłu farmaceutycznego.
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Nie tylko szczepienia przeciw HPV ważne w
prewencji raka szyjki macicy
Trzeba też jednak pamiętać o prostym i tanim badaniu.
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Jak skutecznie poradzić sobie z bezsennością
Po 40-tce zaczynamy spać coraz krócej i coraz płycej.

http://laboratoria.net/aktualnosci/32315.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32315.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32315.html
http://laboratoria.net/edukacja/32314.html
http://laboratoria.net/edukacja/32314.html
http://laboratoria.net/edukacja/32314.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32313.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32313.html


 
07-11-2024

Naukowcy stworzyli beton z dodatkiem wody
słonej zamiast słodkiej
Efekty prac mogą być przydatne.
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Nie trzymajmy dzieci pod kloszem z tematem
śmierci
Warto rozmawiać z dziećmi na trudne tematy.
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Dużo światła w nocy może prowadzić do
przedwczesnej śmierci
Wykazało badanie z udziałem prawie 90 tys. osób.
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Test stania na jednej nodze dobrze określa
stan zdrowia
Oraz ryzyko zgonu u osób 50+.
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Wirtualne zajęcia jogi skutecznym remedium
na przewlekły ból pleców
Poinformowano w czasopiśmie „JAMA Network Open”.
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