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Alergie i choroby immunologiczne rezultatem
mutacji genowych
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~Naukowcy z National Institutes of Health (NIH)
zidentyfikowali nowy syndrom genetyczny, skladajacy sie z wielu problemow zdrowotnych,

do ktorych mozna zaliczy¢ ciezkie alergie, niedobor odpornosci, choroby
autoimmunologiczne, ostabienie motoryki i cech neuropoznawczych. Badacze, kierowani
przez naukowcow z National Institute of Alergy and Infectious Diseases z NIH,
zaobserwowali, ze roznorakie i zréznicowane objawy sa rezultatem mutacji w pojedynczym
genie zwiazanym z metabolizmem cukru. W nadchodzacych badaniach klinicznych
naukowcy planuja oceni¢ poszczegolne rodzaje cukrow jako potencjalny sposob leczenia dla
0so0b cierpiacych na ta rzadka genetyczna chorobe.

Badanie, opublikowane w Journal of Allergy and Clinical Immunology, dotyczyto o$miu pacjentow
z dwoéch rodzin. Rodziny byly pierwotnie skierowane do NIH z powodu ciezkiej egzemy oraz
nawracajgcych infekcji skory i ptuc. Poprzez badanie tej grupy, badacze stwierdzili, ze syndrom ten
jest spowodowany przez mutacje w genie PGM3, ktora prowadzi do wytwarzania sie niedoczynnego
biatka PGM3. Ponadto zespo6t badawczy z NIH wykazal, ze niedoczynno$s¢ PGM3 prowadzi do
powstania nizszych poziomoéw cukréw, ktore sa niezbedne do glikozylacji oraz przylaczania cukréow
do biatek. Glikozylacja jest procesem niezbednym dla normalnego wzrostu i funkcjonowania
wszystkich tkanek i narzadéw w ludzkim ciele. Wiele objawow u ludzi z mutacjami PGM3
odzwierciedla sie w produkcji nadmiernie glikozylowanych biatek w calym organizmie.
W laboratorium dodanie pewnego rodzaju cukréw do komorek pacjentéw z mutacjami PGM3
wzmocnito komorkowe poziomy cukréw niezbednych do glikozylacji, co sugerowatoby nowa
potencjalna metode leczenia.

Naukowcy z NIH musza jeszcze rozwiktaé, jak btedy w przebiegu glikozylacji wptywaja na uktady
immunologiczne os6b z mutacjami PGM3. Jednakze, ich dotychczasowe wyniki sugeruja, ze inne,
mniej powazne defekty w glikozylacji moga odgrywac role w bardziej czestych alergicznych
i immunologicznych chorobach, otwierajac potencjalnie nowe mozliwosci dla opracowywania terapii.

Autor ttumaczenia: Agata Ogorek

Zrédto: http://www.medicalnewstoday.com/releases/273551.php
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Zdrowych i Pogodnych Swiat Bozego
Narodzenia

Najserdeczniejsze zyczenia zdrowych, radosnych i pogodnych Swiat Bozego Narodzenia.
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Zapraszamy na wyjatkowa edvcie Targow PCI
Days 2025!
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Swiateczna apteczka

Szczypta umiaru i cos na zgage

Radioaktywny pluton sie nie ukryje

Naukowcy znajduja go nawet na lodowcach
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Zloty Medal Chemii przvznany po raz 14

Wyloniono autoréw najlepszych prac licencjackich i inzynierskich.
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Polacv sa umiarkowanie prospoleczni

Polacy chca wspiera¢ materialnie.
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Zwigzek miedzy trauma z dziecinstwa a
zespolem jelita drazliwego

Pokazaty badania polskich naukowcéw.

Informacje dnia: Zdrowych i Pogodnych Swiat Bozego Narodzenia Zapraszamy na wyjatkowa
edycje Targéw PCI Days 2025! Zawat juz dawno przestat by¢ choroba mezczyzn Swigteczna apteczka
Radioaktywny pluton sie nie ukryje Ztoty Medal Chemii przyznany po raz 14 Zdrowych i Pogodnych
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dawno przestal byé chorobg mezczyzn Swiateczna apteczka Radioaktywny pluton sie nie ukryje Zloty
Medal Chemii przyznany po raz 14 Zdrowych i Pogodnych Swiat Bozego Narodzenia Zapraszamy na
wyjatkowa edycje Targédw PCI Days 2025! Zawal juz dawno przestat by¢ choroba mezczyzn
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