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Naukowcy wykazali, ze nowy lek moze zmniejszy¢ objawy rzadkiej choroby genetyczne;j.

Zespot Retta, jedna z najczestszych przyczyn niepeinosprawnosci intelektualnej zwiazanej
z uwarunkowaniami genetycznymi, wplywa negatywnie na rozwdj mézgu. Prowadzi w ten sposob do
postepujacej niezdolnosci do wykorzystywania miesni do poruszania oczyma i czeSciami ciata oraz
mowy. Wystepuje prawie wytacznie u dziewczat. Obecnie nie ma lekarstwa na zespot Retta,
a leczenie ma charakter objawowy, w tym ma na celu ztagodzenie napadéow padaczkowych
i zaburzen oddychania.

Zespot badaczy, czesciowo wspierany przez finansowany przez UE projekt DISCHROM, wykazat,
w jaki sposob pewien inhibitor moze ztagodzi¢ objawy kliniczne zespotu Retta. Badanie to zostato
niedawno opublikowane w czasopismie ,Cell Reports”. Dr Manel Esteller, ktory prowadzit badanie,
objasnia jego wyniki w komunikacie prasowym Instytutu Badan Biomedycznych Bellvitge.
»WiedzieliSmy od kilku lat, Ze w mézgach dziewczat z zespotem Retta obecny jest stan zapalny,
dlatego postanowiliSmy przetestowad, czy lek, ktory hamuje osrodkowe biatko neurozapalnej GSK3B
(glycogen synthase kinase-3B), moze odwroci¢ czes¢ objawow”.

Naukowcy zaczeli od przedklinicznego modelu choroby, badajac ja u myszy z tym samym
niedoborem biatka MECP2 (methyl CpG binding protein 2), co u ludzi z zespotem Retta. Klasyczny
zespo! Retta i niektdére je odmiany sa spowodowane mutacjami w genie MECP2. Ten gen zawiera
instrukcje dotyczace tworzenia biatka MeCP2, ktére ma krytyczne znaczenie dla prawidlowego
funkcjonowania mézgu. Dr Esteller dodaje: ,, Wyniki okazaly sie bardzo obiecujace; sSrodek SB216763
wydtuzyt zycie zwierzat, znacznie zmniejszajac napady padaczkowe, trudnosci w oddychaniu
i ograniczenia ruchowe”.

Zgodnie z wynikami ,zahamowanie GSK3B powoduje réwniez »przebudzenie« uspionych neurondw:
komorki te mézgu zaczynaja odzyskiwac¢ kontakt miedzy soba i zwieksza sie komunikacja miedzy
synapami neuronalnymi”. Dr Esteller méwi, ze wyniki tych badan ,stanowia nowy sposob na
poprawe jakosci zycia tych pacjentéw, a teraz do zadan neurologdw nalezy wykazanie ich
przydatnosci u pacjentéw z zespolem Retta”.

Zespoét Retta byt jedna z chordb dotyczacych chromatyny (CD) objetych projektem DISCHROM.
Chromatyna jest kompleksem makroczasteczek wystepujacych w komorkach, sktadajacych sie z DNA,
biatka i kwasu rybonukleinowego. Struktura chromatyny jest kluczowa dla regulacji ekspresji genow.
Stwierdzono, ze szereg ludzkich choréb genetycznych jest spowodowanych mutacjami w genach
wytwarzajacych biatka, ktére przyczyniaja sie do utrzymania lub modyfikacji struktury chromatyny.

Zr6dio: www.cordis.europa.eu
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NAWA oglosila no ilotazo rogram
"Naukowcy w potrzebie"

Z mW tym roku 10 wybranych projektow uzyska w sumie prawie 4,4 min zt wsparcia.

23-04-2025

Misija z polskim astronaut

W maju na Miedzynarodowa Stacje Kosmiczna moze ona wystartowac.

23-04-2025

Kwantowa kontrola zderzen nie tvlko w
ultraniskich temperaturach

Badania te podsumowano w komunikacie Wydziatu Fizyki UW.

23-04-2025

Podlaski Festiwal Nauki i Sztuki w dniach
9-18 maja

Ponad 500 réznych wydarzen.
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Popularyzator astronomii

Po prostu patrzmy w niebo

23-04-2025

Tomografie komputerowe moga odpowiadac
za 5% wszystkich nowotworow...

Informuje pismo ,JAMA Internal Medicine”.

23-04-2025

Wszechswiat moze sie bardzo wolno obracac¢

Twierdza naukowcy z University of Hawaii w Manoa.
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Weganom moze brakowac lizyny i leucyny

Mozna je znalez¢ m.in. w roslinach straczkowych, orzechach i nasionach.
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