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Nowy lek daje nadzieje na skuteczna walke z
zespolem Retta
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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.
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Jazda na rolkach - Czy jest dobrym sportem?

Jazda na rolkach przynosi liczne korzysci zdrowotne.
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Polimer o wlasciwosciach przeciwgrzybiczych

Odkrycie naukowcow z U]J.

27-03-2024

Stypendia ministra nauki dla niemal 400
studentow

Jednorazowo wyptacane stypendium wynosi 17 tys. zi.

27-03-2024

Skuteczniejsze leczenie chorych na
nowotwory krwi

Pomoze w tym Krajowa Sie¢ Hematologiczna.
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Tylko 36% transgranicznych wod
podziemnych ma ochrone

Na swiecie jest 600 transgranicznych zbiornikow wod podziemnych.
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Technologia ultradzwiekowa w diagnostyce
chorob

Pisze o tym pismo , AIP Advances”.
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Palacze maja w brzuchu wiecej tluszczu

To z kolei zwieksza ryzyko wielu chordb.
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Nowe tworzywo ma rozwiazac problem
mikroplastiku

Naukowcy opracowali naturalny plastik produkowany z alg.
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