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Retrotranspozony genomu i choroby u ludzi
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' Elementy transponowalne stanowm sekwenCJe
DNA, ktére moga zmienic lOkallzaC]Q w obrebie genomu, tworzac mutacje i zmieniajac

tozsamosc¢ genetyczna komorki. Elementy transponowalne sa istotne dla funkcji i ewolucji
genomu.

Elementy transponowalne, skategoryzowane odpowiednio do ich mechanizmoéw transpozycji,
reprezentuja jeden z kilku rodzajow ruchomych elementéow genetycznych. Stanowiace do 50%
genomu, elementy transponowalne tworza znaczng czes¢ DNA w komdrkach eukariotycznych.
Elementy transponowalne klasy I lub retrotranspozony dziataja na zasadzie odwrotnej transkrypcji,
a elementy transponowalne klasy II lub transpozony DNA koduja enzym transponaze, konieczny do
insercji i wycinania.

Niektore elementy transponowalne, zwane LINE-1 (L1) oraz SINE, sa aktywne w ludzkim genomie.
Elementy te przemieszczaja sie w obrebie genomu, wykorzystujac posrednie RNA i aktywnos¢
odwrotnej transkryptazy na potrzeby kopiowania i wklejania elementow. Ich losowe przemieszczanie
sie moze wplynac¢ na ludzki genom, prowadzac do powstania mutacji i wielu zaburzen genetycznych.
Totez, zywiciel ma Scistg kontrole nad aktywnoscig retrotranspozonéw. W finansowanym ze srodkéw
unijnych projekcie L1-DIGEORGESYNDROME (Role of LINE-1 retrotransposons in the human
disease DiGeorge Syndrome) zbadano mechanizmy kontroli aktywnos$ci elementéw
transponowalnych, ktére nadal nie sa w peini poznane.

Cztonkowie projektu potwierdzili wczesniejsze obserwacje, jakoby kompleks mikroprocesorowy
(Drosha-DGCR8) kontrolowat aktywnos¢ retrotranspozonéw u ssakéow. Badacze wykazali, ze
mikroprocesor moze przetworzy¢ rejon 5 niepodlegajacy translacji (5 UTR) niektérych elementéw
transponowalnych, pozwalajac uzyska¢ wytrzymata i stabilng drugorzedowa strukture RNA in vitro
oraz in vivo. Otrzymane wyniki wskazuja, ze mikroprocesor ttumi retrotranspozony u ssakéw, wigzac
i przetwarzajac drugorzedowa strukture RNA w posrednich czasteczkach RNA.

Co istotne, synteza mikroRNA (miRNA) jest najlepiej znana funkcja mikroprocesora. W projekcie
opisano nowa role let-7 w regulacji aktywnosci retrotranspozonéw L1 u ssakéw i utrzymaniu
spojnosci genomu.

Defekt kompleksu mikroprocesorowego wywotany przez mikrodelecje fragmentu chromosomu 22
wiaze sie z zaburzeniem, zwanym zespotem DiGeorge'a. Odkrycia, poczynione w ramach projektu,
moga przyczynic sie do odkrycia terapii genetycznych, zdolnych wyleczy¢ ten Smiertelny zespot.
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Ruszyla rejestracja na najwazniejsze wydarzenie dla branzy laboratoryjne;j.

14-01-2025

Nanotechnologia w medvcvynie

Czyli nanoczastki jako nosniki lekdw.

14-01-2025

Uwazaj na zimno

Przy takiej pogodzie tatwo o odmrozenia. Sprawdz jak reagowac.
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