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Wplyw mutacji genowych na rozwoj mozgu
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JUktad nerwowy jest niezwykle zlozony
i obejmuje imponujaca liczbe typéw wyspecjalizowanych komoérek nerwowych. Badacze
analizowali mutacje, ktore maja znaczacy wplyw na rozwdj mozgu i powoduja takie
schorzenia jak autyzm i schizofrenia.

Splicing alternatywny jest mechanizmem regulowanym, dzieki ktéremu jeden gen moze kodowac
wiecej niz jedno biatko. Pozwala to zwiekszy¢ réznorodnosc¢ i ztozonos¢ funkcji bialek. W uktadzie
nerwowym splicing alternatywny jest zjawiskiem szczegoélnie czestym i niezbednym do wiasciwej
regulacji ekspresji genéw w neuronach. Niestety nieprawidlowy splicing stanowi przyczyne mutacji
i chorob.

W finansowanym przez UE projekcie NAS (Neuronal alternative splicing) analizowano regulacje
ekspresji genéw w neuronach podczas transkrypgji i po niej. Gldéwnym celem bylo wyjasnienie, w jaki
Sposob niezrdznicowana komdrka staje sie neuronem.

Wiele aspektow regulacji splicingu alternatywnego zalezy od biatek wiazacych RNA (RNABP). Wazna
docelowa molekuta RNA dla wielu RNABP w neuronach jest mRNA genu Kif2a. Mutacje genu Kif2a
sa przyczyna ciezkich zaburzen w rozwoju kory mézgowej cztowieka, w tym opo6znienia umystowego
i padaczki.

W badaniu NAS wykazano, ze mutacje genu Kif2a powoduja powazne zaburzenia rozwoju neuronow
u myszy. Nieprawidlowosci pojawiaja sie w rozwoju aksondw, transporcie mitochondriéow
neuronalnych oraz sieci mikrotubuli tworzacych cytoszkielet neuronu.

Badacze koncentrowali sie tez na roli czynnika transkrypcyjnego NeuroD2, niezwykle istotnego dla
rozwoju kory mézgowej. Immunoprecypitacja chromatyny i sekwencjonowanie wskazuja, ze NeuroD2
odpowiada za kierowanie wzrostem aksondw i transport prekursoréw komoérek nerwowych do ich
docelowego potozenia w korze moézgu. Badacze dowiedzieli sie tez, jakie konkretnie molekuty
aktywuje NeuroD2 w szlakach sygnatowych.

Osiagniecia te przetoza sie na znaczace pogtebienie naszej wiedzy o chorobach neurologicznych.
Wyniki projektu NAS sa przygotowywane do publikacji w czasopismach naukowych, a jeden artykut
na temat NeuroD2 zostat juz opublikowany przez BMC Genomics.

Zrédlo: www.cordis.europa.eu
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PCI Days 2025 - Targi dla Przemystu
Farmaceutycznego i Kosmetycznego

PCI Days - kluczowe wydarzenie dla przemystu farmaceutycznego.
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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+.
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Wirtualne zajecia jogi skutecznym remedium
na przewlekly bol plecow

Poinformowano w czasopismie ,JAMA Network Open”.
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