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Tubulopatie pierwotne -  choroby nerek
skategoryzowane jako zaburzenia wrodzone lub genetyczne, które zazwyczaj dotykają dzieci
- są obecnie nieuleczalne i często mają negatywny wpływ na jakość życia chorych. Choroba
może zakłócić wczesny rozwój poprzez zahamowanie wzrostu, niewydolność nerek
i krzywicę. Aby zająć się tymi upośledzającymi następstwami tubulopatii pierwotnych
w rozwoju dziecka, w toku projektu badawczego RenalTube zaprojektowano kliniczną bazę
danych, w której przechowywane mają być informacje diagnostyczne o pacjentach
dotkniętych chorobą.

Zespół, którego pracami kierowali doktor Fernando Santos i doktor Helena Gil-Peña z Uniwersytetu
w Oviedo i Centralnego Szpitala Uniwersyteckiego w Asturii (HUCA), współpracował z 410
badaczami klinicznymi z różnych krajów nad tworzeniem portalu RenalTube. W ciągu trzech lat od
powstania portalu zgromadzono szczegółowe informacje o ponad 400 chorych z całego świata
i opublikowano wyniki w czasopismach naukowych poświęconych nefrologii dziecięcej.

Laboratoria biorące udział w projekcie przeprowadzały automatyczne sekwencjonowanie genów, co
umożliwiło diagnostykę genetyczną badanych pacjentów. Prace badawcze zespołu zaowocowały
odkryciem nowych mutacji w niektórych tubulopatiach pierwotnych.

Eksperci zajmujący się z grupą pacjentów dotkniętych 23 różnymi rodzajami patologii pracują
w trzech laboratoriach. Prace pod kierunkiem Centralnego Szpitala Uniwersyteckiego w Asturii
(HUCA) koncentrują się na przykład na różnych postaciach dziedzicznej krzywicy.

Chorzy ze zdiagnozowaną postacią tubulopatii pierwotnej mogą dostarczać dane kliniczne na
potrzeby portalu. W tym celu lekarz prowadzący musi zarejestrować się w portalu RenalTube
i wypełnić ankietę obejmująca kilka aspektów historii choroby pacjenta.

Więcej informacji:

Uniwersytet w Oviedo, http://www.uniovi.es/en

Źródło: www.cordis.europa.eu
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Projekt dot. osób z niepełnosprawnościami na
studiach podyplomowych
Uczelnie zyskają większą elastyczność w wykorzystaniu środków.
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Mroźna zima nie sprawi, że komarów i
kleszczy będzie mniej
Mogą nieznacznie opóźnić pojawienie się ich wiosną.
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Udział w ultramaratonach może przyspieszać
uszkodzenie czerwonych...
Wynika z badania, które publikuje „Blood Red Cells & Iron".

http://laboratoria.net/edukacja/32786.html
http://laboratoria.net/edukacja/32786.html
http://laboratoria.net/edukacja/32786.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32785.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32785.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32785.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32784.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32784.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32784.html


 
25-02-2026

Starsi dorośli upijający się „na umór” mają
większe ryzyko zgonu
Informuje czasopismo „Alcohol”.
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Fale mózgowe matki i dziecka łatwo się
synchronizują
Nawet, gdy matka mówi w innym języku niż jej ojczysty.
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Zmiany w układzie nagrody w mózgu mają
związek z zespołem żałoby...
Informuje czasopismo „Trends in Neurosciences”.
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Testowanie dzieci online daje inne wyniki niż
badania twarzą w twarz
Wykazały analizy Zespołu Badań nad Językiem i Humorem.
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Przedstawiciele świata nauki
Unijne fundusze na naukę wciąż za mało wykorzystywane przez Polaków
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