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. i MOdczytywanie DNA na szczeblu pojedynczej
czasteczki pozwoli ldentyflkowac blomarkery wskazujace na dobry stan zdrowia iA procesy

chorobowe.

WA ramach inicjatywy DNALIGHTMAP (Mapping structural variation on native chromosomal DNA -
a single molecule approach) opracowano zestaw narzedzi, ktéry pozwala bada¢ iA analizowaé DNA
na poziomie femtogramowym (jeden miligram odpowiada 100A milionom femtograméw). Jednym
zA obszaréw zainteresowania badaczy byl ten odcinek materiatu genetycznego, ktéry odpowiada za
dystrofie twarzowo-topatkowo-ramieniowa (FSHD).

Naukowcy bioracy udzial wA projekcie DNALIGHTMAP opracowali technike klonowania dtugich
sekwencji genomowych bakterii - nawet do 110A kb wA ramach jednego procesu. Klonowanie
dtugich segmentéw genowych ma kluczowe znaczenie dla opracowywania lekéw, zwlaszcza ze przy
wykorzystaniu tradycyjnych metod proces ten jest skomplikowany iA kosztowny.

Do rozplatywania iA rozciggania DNA nowa metoda wykorzystuje metylotransferazy DNA
wA potaczeniu zA syntetycznymi kofaktorami, tworzac wA ten sposéb fluorescencyjng mape
referencyjna. Zespoét zajat sie szczegétowym odwzorowaniem ludzkiego genomu oraz analiza genu
odpowiedzialnego za FSHD.

Aby poréwna¢ zdrowe iA zmutowane geny, badacze wycieli zZA DNA okreslone obszary, co umozliwito
analize genetyczna iA epigenetyczna. Nowa metoda zostata opatentowana iA zarejestrowana,
aA nastepnie opublikowana na tamach Nature Communications.

Wynaleziono rowniez nowa technike znakowania fluorescencyjnego 5-hydroksymetylocytozyny
(5-hmC) - kluczowego regulatora ekspresji genéw wA dziedzinie epigenetyki. Dalsze wysitki
badawcze zaowocowaly opracowaniem wysoko wydajnego testu zA wykorzystaniem plytki
wielostudzienkowej, pozwalajacego na jednoczesna analize ponad 300A prébek.

Uszkodzenia wA obrebie DNA sg nierozerwalnie zwigzane zA wystepowaniem choréb,
aA wA szczegdlnosci nowotworéw. Dostosowujac istniejace techniki, naukowcy stworzyli metode
koncentrujaca sie na pojedynczej czasteczce, aby umozliwi¢ bezposrednia wizualizacje
iA kwantyfikacje uszkodzonych obszaréw wA czasteczkach rozciagnietego DNA. WA kontekscie
uszkodzen spowodowanych naswietlaniem promieniamiA UV uczeni przyjrzeli sie réwniez dynamice
komérkowych mechanizméw naprawczych uA cierpiacych na skére pergaminowa pacjentéw,
wA ktérych organizmie brakuje tylko jednego enzymu. Procedura ta wykorzystywana jest obecnie
wA kilku laboratoriach wA réznych zakatkach $wiata do celéw badan nad uszkodzeniami wA obrebie
DNA.

Identyfikacja bakteriofagéw jest teraz mozliwa za pomoca nowej metody fluorescencyjnego
profilowania molekularnego odcisku palca, ktéra moze zosta¢ wykorzystana na dowolnej probce
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DNA. Szczegétowe informacje dotyczace tych przetomowych, nowych technik wA dziedzinie analizy
DNA mozna znalezé wA czasopismach naukowych American Chemical Society oraz Nucleic Acids
Research.

Jako ze struktura DNA iA jej epigenetyka leza uA samych podstaw proceséw chorobowych, badania
przeprowadzone wA ramach projektu DNALIGHTMAP znajda szerokie zastosowanie zaréwno
wA diagnostyce, jak iA leczeniu chordb.
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