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Naukowcy z National Institutes of Health (NIH)
zidentyfikowali nowy syndrom genetyczny, składający się z wielu problemów zdrowotnych,
do których można zaliczyć ciężkie alergie, niedobór odporności, choroby
autoimmunologiczne, osłabienie motoryki i cech neuropoznawczych. Badacze, kierowani
przez naukowców z National Institute of Alergy and Infectious Diseases z NIH,
zaobserwowali, że różnorakie i zróżnicowane objawy są rezultatem mutacji w pojedynczym
genie związanym z metabolizmem cukru. W nadchodzących badaniach klinicznych
naukowcy planują ocenić poszczególne rodzaje cukrów jako potencjalny sposób leczenia dla
osób cierpiących na tą rzadką genetyczną chorobę.

Badanie, opublikowane w Journal of Allergy and Clinical Immunology, dotyczyło ośmiu pacjentów
z dwóch rodzin. Rodziny były pierwotnie skierowane do NIH z powodu ciężkiej egzemy oraz
nawracających infekcji skóry i płuc. Poprzez badanie tej grupy, badacze stwierdzili, że syndrom ten
jest spowodowany przez mutację w genie PGM3, która prowadzi do wytwarzania się niedoczynnego
białka PGM3. Ponadto zespół badawczy z NIH wykazał, że niedoczynność PGM3 prowadzi do
powstania niższych poziomów cukrów, które są niezbędne do glikozylacji oraz przyłączania cukrów
do białek. Glikozylacja jest procesem niezbędnym dla normalnego wzrostu i funkcjonowania
wszystkich tkanek i narządów w ludzkim ciele. Wiele objawów u ludzi z mutacjami PGM3
odzwierciedla się w produkcji nadmiernie glikozylowanych białek w całym organizmie.
W laboratorium dodanie pewnego rodzaju cukrów do komórek pacjentów z mutacjami PGM3
wzmocniło komórkowe poziomy cukrów niezbędnych do glikozylacji, co sugerowałoby nową
potencjalną metodę leczenia.

Naukowcy z NIH muszą jeszcze rozwikłać, jak błędy w przebiegu glikozylacji wpływają na układy
immunologiczne osób z mutacjami PGM3. Jednakże, ich dotychczasowe wyniki sugerują, że inne,
mniej poważne defekty w glikozylacji mogą odgrywać rolę w bardziej częstych alergicznych
i immunologicznych chorobach, otwierając potencjalnie nowe możliwości dla opracowywania terapii.

Autor tłumaczenia: Agata Ogórek

Źródło: http://www.medicalnewstoday.com/releases/273551.php
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2 edycja Targów LABS EXPO za nami!
117 Wystawców z Polski i z zagranicy, a targi odwiedziło 2086 osób.
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Dbasz o serce? Zadbaj o psychikę!
Pobudzony układ nerwowy zaburza jego pracę.
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Muszę o siebie dbać, żeby się nie wypalić jako
wolontariusz
HIVcast z osobą HIV+
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Walczymy z osamotnieniem chorych na raka
dróg żółciowych
Rak dróg żółciowych to mało znana i dość rzadka choroba.
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Jazda na rolkach - Czy jest dobrym sportem?
Jazda na rolkach przynosi liczne korzyści zdrowotne.
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Kwasy humusowe z odzysku
Metodę opracowały naukowczynie z Politechniki Śląskiej.
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Naukowcy zarekomendowali zmiany
dotyczące energetyki rozproszonej
Obywatele będą odgrywać dużą rolę w transformacji energetycznej.
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Cyberprzemoc nie wybucha nagle
Ona się tli.
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