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Nowe podejscie do wczesnej diagnostyki
przewleklych chorob nerek u dzieci
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ubulopatie pierwotne - choroby nerek
skategoryzowane jako zaburzenia wrodzone lub genetyczne, ktore zazwyczaj dotykaja dzieci

- sa obecnie nieuleczalne i czesto maja negatywny wplyw na jakos¢ zycia chorych. Choroba
moze zakldci¢ wczesny rozwoj poprzez zahamowanie wzrostu, niewydolnos¢ nerek
i krzywice. Aby zajac¢ sie tymi uposledzajacymi nastepstwami tubulopatii pierwotnych
w rozwoju dziecka, w toku projektu badawczego RenalTube zaprojektowano kliniczna baze
danych, w ktérej przechowywane maja by¢ informacje diagnostyczne o pacjentach
dotknietych choroba.

Zespot, ktérego pracami kierowali doktor Fernando Santos i doktor Helena Gil-Pefia z Uniwersytetu
w Oviedo i Centralnego Szpitala Uniwersyteckiego w Asturii (HUCA), wspdipracowat z 410
badaczami klinicznymi z réznych krajow nad tworzeniem portalu RenalTube. W ciagu trzech lat od
powstania portalu zgromadzono szczegdétowe informacje o ponad 400 chorych z catego swiata
i opublikowano wyniki w czasopismach naukowych poswieconych nefrologii dzieciece;j.

Laboratoria biorace udzial w projekcie przeprowadzaly automatyczne sekwencjonowanie gendéw, co
umozliwilo diagnostyke genetyczna badanych pacjentéow. Prace badawcze zespolu zaowocowaty
odkryciem nowych mutacji w niektérych tubulopatiach pierwotnych.

Eksperci zajmujacy sie z grupa pacjentéw dotknietych 23 réznymi rodzajami patologii pracuja
w trzech laboratoriach. Prace pod kierunkiem Centralnego Szpitala Uniwersyteckiego w Asturii
(HUCA) koncentruja sie na przyktad na réznych postaciach dziedzicznej krzywicy.

Chorzy ze zdiagnozowana postacia tubulopatii pierwotnej moga dostarcza¢ dane kliniczne na
potrzeby portalu. W tym celu lekarz prowadzacy musi zarejestrowac sie w portalu RenalTube
i wypetni¢ ankiete obejmujaca kilka aspektéw historii choroby pacjenta.

Wiecej informacji:

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

Zrédto: www.cordis.europa.eu

https://laboratoria.net/aktualnosci/19418.html
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Mityv na temat epilepsiji

Atak epilepsji nie zawsze przebiega tak samo.

13-04-2026

Marzec byl drugim najcieplejszym miesiacem
w _Europie

Wynika z danych naukowcéw unijnego programu obserwacji Ziemi Copernicus.

—

13-04-2026

Sporadvczne picie duzvch ilosci alkoholu

Moze trzykrotnie zwiekszac ryzyko uszkodzenia watroby.

13-04-2026
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W naglvch przvpadkach ChatGPT Health
czesto uspokaja

Zamiast zaleca¢ szukanie pomocy.

13-04-2026

Dieta bogata w warzywa i owoce zmniejsza
ryzvko demencji nawet u...

Sugeruja badania opublikowane przez pismo ,Neurology”.
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Nie kompromitujcie nas, czyli jak chronic
dane biometryczne

Naukowiec przewiduje, czy w przysztosci uda sie utrudnic¢ kradzieze.
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Ruszyla Akademia Energii Jadrowej

Pilotazowy program edukacyjny Polskich Elektrowni Jadrowych.
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Neurolog w Swiatowym Dniu Choroby
Parkinsona

Chorych bedzie coraz wiecej
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