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przewleklych chorob nerek u dzieci
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ubulopatie pierwotne - choroby nerek
skategoryzowane jako zaburzenia wrodzone lub genetyczne, ktore zazwyczaj dotykaja dzieci

- sa obecnie nieuleczalne i czesto maja negatywny wplyw na jakos¢ zycia chorych. Choroba
moze zakldci¢ wczesny rozwoj poprzez zahamowanie wzrostu, niewydolnos¢ nerek
i krzywice. Aby zajac¢ sie tymi uposledzajacymi nastepstwami tubulopatii pierwotnych
w rozwoju dziecka, w toku projektu badawczego RenalTube zaprojektowano kliniczna baze
danych, w ktérej przechowywane maja by¢ informacje diagnostyczne o pacjentach
dotknietych choroba.

Zespot, ktérego pracami kierowali doktor Fernando Santos i doktor Helena Gil-Pefia z Uniwersytetu
w Oviedo i Centralnego Szpitala Uniwersyteckiego w Asturii (HUCA), wspdipracowat z 410
badaczami klinicznymi z réznych krajow nad tworzeniem portalu RenalTube. W ciagu trzech lat od
powstania portalu zgromadzono szczegdétowe informacje o ponad 400 chorych z catego swiata
i opublikowano wyniki w czasopismach naukowych poswieconych nefrologii dzieciece;j.

Laboratoria biorace udzial w projekcie przeprowadzaly automatyczne sekwencjonowanie gendéw, co
umozliwilo diagnostyke genetyczna badanych pacjentéow. Prace badawcze zespolu zaowocowaty
odkryciem nowych mutacji w niektérych tubulopatiach pierwotnych.

Eksperci zajmujacy sie z grupa pacjentéw dotknietych 23 réznymi rodzajami patologii pracuja
w trzech laboratoriach. Prace pod kierunkiem Centralnego Szpitala Uniwersyteckiego w Asturii
(HUCA) koncentruja sie na przyktad na réznych postaciach dziedzicznej krzywicy.

Chorzy ze zdiagnozowana postacia tubulopatii pierwotnej moga dostarcza¢ dane kliniczne na
potrzeby portalu. W tym celu lekarz prowadzacy musi zarejestrowac sie w portalu RenalTube
i wypetni¢ ankiete obejmujaca kilka aspektéw historii choroby pacjenta.

Wiecej informacji:

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

Zrédto: www.cordis.europa.eu

http://laboratoria.net/aktualnosci/19418.html
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PCI Days 2025 - Targi dla Przemystu
Farmaceutycznego i Kosmetycznego

PCI Days - kluczowe wydarzenie dla przemystu farmaceutycznego.

07-11-2024

Nie tvlko szczepienia przeciw HPV wazne w
rewencii raka szviki macic

Trzeba tez jednak pamieta¢ o prostym i tanim badaniu.

07-11-2024

Jak skutecznie poradzic sobie z bezsennoscia

Po 40-tce zaczynamy spac coraz krocej i coraz plyce;j.
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Naukowcy stworzyli beton z dodatkiem wody
stonej zamiast stodkiej

Efekty prac moga by¢ przydatne.

f.k../ Py
07-11-2024
Nie trzymajmy dzieci pod kloszem z tematem
smierci

Warto rozmawiac z dzieé¢mi na trudne tematy.

07-11-2024

Duzo swiatla w nocy moze prowadzic do
przedwczesnej Smierci

Wykazalo badanie z udzialem prawie 90 tys. 0sob.
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Test stania na jednej nodze dobrze okresla
stan zdrowia

Oraz ryzyko zgonu u 0séb 50+.

-,

07-11-2024

Wirtualne zajecia jogi skutecznym remedium
na przewlekly bol plecow

Poinformowano w czasopismie ,JAMA Network Open”.
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