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Dr hab. Arkadiusz Piotrowski z Katedry Biologii
i Botaniki Farmaceutycznej GUMed oraz prof. Ludwine Messiaen (Department of Genetics,
The University of Alabama at Birmingham) są pomysłodawcami i koordynatorami projektu
badawczego, który doprowadził do identyfikacji mutacji genu LZTR1 predysponujących do
schwannomatosis – choroby genetycznej zaliczanej do nerwiakowłókniakowatości
i powiązanej z występowaniem licznych guzów wywodzących się z komórek Schwanna
nerwów obwodowych. Współautorem badań jest również dr Piotr Madanecki, bioinformatyk
z Katedry Biologii i Botaniki Farmaceutycznej GUMed.

Projekt został sfinansowany ze środków Young Investigator Award, Children’s Tumor Foundation
oraz z funduszy własnych Medical Genomic Laboratory, Department of Genetics, The University of
Alabama at Birmingham. Współpraca z prof. Messiaen jest wspierana również przez Fundację na
rzecz Nauki Polskiej oraz w ramach Krajowego Naukowego Ośrodka Wiodącego (KNOW) na
Wydziale Farmaceutycznym z Oddziałem Medycyny Laboratoryjnej Gdańskiego Uniwersytetu
Medycznego.

Jak dotąd przyczyna choroby na poziomie molekularnym była znana jedynie w ~50% rodzinnych oraz
<10% sporadycznych przypadków schwannomatosis i powiązana z mutacjami genu SMARCB1. Bez
znanej przyczyny w pozostałych przypadkach nadzieja na opracowanie terapii farmakologicznej była
nikła, a jest to istotne, ponieważ tylko część guzów może zostać usunięta chirurgicznie bez
konsekwencji neurologicznych. Wyniki projektu wskazują na gen LZTR1, którego uszkodzenie
predysponuje do schwannomatosis w 80% przypadków choroby powiązanych z chromosomem 22
i bez mutacji genu SMARCB1. Identyfikacja LZTR1 jako genu predysponującego do
schwannomatosis ma niewątpliwe znaczenie dla diagnostyki molekularnej, a także otwiera drogę do
lepszego poznania etiologii choroby. Oba geny sprawcze LZTR1 i SMACRB1 wykazują potencjalne
powiązanie funkcjonalne z epigenetycznymi mechanizmami remodelowania chromatyny, które
odgrywają kluczową rolę w różnicowaniu komórek i adaptacji do czynników środowiskowych.
Zarówno LZTR1 jak i SMARCB1 oddziałują z enzymem HDAC4 (histone deacetylase 4), który jest
celem dla inhibitorów deacetylaz histonów, nowej klasy leków antynowotworowych (np. AR-42)
hamujących wzrost m.in. komórek Schwanna. Obecne wyniki zachęcają do dalszych poszukiwań dróg
leczenia farmakologicznego schwannomatosis z użyciem inhibitorów deacetylaz histonów.

Wyniki mogą mieć również szersze implikacje, ponieważ uszkodzenia genu LZTR1 zostały wykryte,
w niezależnie przeprowadzonych badaniach, jako jeden z kluczowych czynników w rozwoju glejaka
wielopostaciowego.

Źródło: http://www.gumed.edu.pl/
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Twój blat w dygestorium nie spełnia Twoich
oczekiwań?
Mamy dla Ciebie rozwiązanie!
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Potrzebne regulacje dot. norm i zasad hałasu
turbin wiatrowych
Uważa prof. Anna Preis z Uniwersytetu Adama Mickiewicza.
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Naukowcy zbadali, jakie obrazy zapadają
częściej w pamięć
Wynika z badania opublikowanego w Nature Human Behaviour.
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Człowiek poprzez emisję gazów spowodował
ocieplenie
Przypomnieli członkowie Komitetu przy Prezydium PAN.
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Sztuczna inteligencja diagnozuje spektrum
autyzmu
Robi to lepiej niż specjaliści.
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Autonomiczne hulajnogi elektryczne
Mogłyby same wracać do punktów ładowania.
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Wydano pierwszy atlas geologiczny Księżyca
Zestaw map został wydany w języku chińskim i angielskim.
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Cechach psychopatyczne, a hałaśliwe
samochody
Nowebadania profesor psychologii Julie Aitken Schermer .
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