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Wpływ mutacji genowych na rozwój mózgu
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Układ nerwowy jest niezwykle złożony
i obejmuje imponującą liczbę typów wyspecjalizowanych komórek nerwowych. Badacze
analizowali mutacje, które mają znaczący wpływ na rozwój mózgu i powodują takie
schorzenia jak autyzm i schizofrenia.

Splicing alternatywny jest mechanizmem regulowanym, dzięki któremu jeden gen może kodować
więcej niż jedno białko. Pozwala to zwiększyć różnorodność i złożoność funkcji białek. W układzie
nerwowym splicing alternatywny jest zjawiskiem szczególnie częstym i niezbędnym do właściwej
regulacji ekspresji genów w neuronach. Niestety nieprawidłowy splicing stanowi przyczynę mutacji
i chorób.

W finansowanym przez UE projekcie NAS (Neuronal alternative splicing) analizowano regulację
ekspresji genów w neuronach podczas transkrypcji i po niej. Głównym celem było wyjaśnienie, w jaki
sposób niezróżnicowana komórka staje się neuronem.

Wiele aspektów regulacji splicingu alternatywnego zależy od białek wiążących RNA (RNABP). Ważną
docelową molekułą RNA dla wielu RNABP w neuronach jest mRNA genu Kif2a. Mutacje genu Kif2a
są przyczyną ciężkich zaburzeń w rozwoju kory mózgowej człowieka, w tym opóźnienia umysłowego
i padaczki.

W badaniu NAS wykazano, że mutacje genu Kif2a powodują poważne zaburzenia rozwoju neuronów
u myszy. Nieprawidłowości pojawiają się w rozwoju aksonów, transporcie mitochondriów
neuronalnych oraz sieci mikrotubuli tworzących cytoszkielet neuronu.

Badacze koncentrowali się też na roli czynnika transkrypcyjnego NeuroD2, niezwykle istotnego dla
rozwoju kory mózgowej. Immunoprecypitacja chromatyny i sekwencjonowanie wskazują, że NeuroD2
odpowiada za kierowanie wzrostem aksonów i transport prekursorów komórek nerwowych do ich
docelowego położenia w korze mózgu. Badacze dowiedzieli się też, jakie konkretnie molekuły
aktywuje NeuroD2 w szlakach sygnałowych.

Osiągnięcia te przełożą się na znaczące pogłębienie naszej wiedzy o chorobach neurologicznych.
Wyniki projektu NAS są przygotowywane do publikacji w czasopismach naukowych, a jeden artykuł
na temat NeuroD2 został już opublikowany przez BMC Genomics.
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Dwa wynalazki polskich studentów
Na liście Top 20 Nagrody Jamesa Dysona.
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Wszechstronność w połączeniu z
odpowiedzialnością
Zgodność IVD w połączeniu z ekologicznym czynnikiem chłodniczym.
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Naukowiec rozwija polski system sztucznej
inteligencji
System LogosXAI - rozwija w Polsce prof. Krzysztof Michalik.
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Na uczelniach obserwujemy lukę pokoleniową
Szczególnie widać to w informatyce.
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Śmierć komórki,
Czyli jak nasze ciało uczy się umierać i odnawiać
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Niewyjaśnione zjawiska z dawnych obserwacji
kosmosu
Mogą one mieć związek z próbami jądrowymi.
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Niedobór witaminy D
Zwiększa ryzyko powikłanych porodów.
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Grypa, HIV, półpasiec oraz WZW C zwiększają
ryzyko zawału serca
A także udaru mózgu.
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