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Wplyw mutacji genowych na rozwoj mozgu
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JUktad nerwowy jest niezwykle zlozony
i obejmuje imponujaca liczbe typéw wyspecjalizowanych komoérek nerwowych. Badacze
analizowali mutacje, ktore maja znaczacy wplyw na rozwdj mozgu i powoduja takie
schorzenia jak autyzm i schizofrenia.

Splicing alternatywny jest mechanizmem regulowanym, dzieki ktéremu jeden gen moze kodowac
wiecej niz jedno biatko. Pozwala to zwiekszy¢ réznorodnosc¢ i ztozonos¢ funkcji bialek. W uktadzie
nerwowym splicing alternatywny jest zjawiskiem szczegoélnie czestym i niezbednym do wiasciwej
regulacji ekspresji genéw w neuronach. Niestety nieprawidlowy splicing stanowi przyczyne mutacji
i chorob.

W finansowanym przez UE projekcie NAS (Neuronal alternative splicing) analizowano regulacje
ekspresji genéw w neuronach podczas transkrypgji i po niej. Gldéwnym celem bylo wyjasnienie, w jaki
Sposob niezrdznicowana komdrka staje sie neuronem.

Wiele aspektow regulacji splicingu alternatywnego zalezy od biatek wiazacych RNA (RNABP). Wazna
docelowa molekuta RNA dla wielu RNABP w neuronach jest mRNA genu Kif2a. Mutacje genu Kif2a
sa przyczyna ciezkich zaburzen w rozwoju kory mézgowej cztowieka, w tym opo6znienia umystowego
i padaczki.

W badaniu NAS wykazano, ze mutacje genu Kif2a powoduja powazne zaburzenia rozwoju neuronow
u myszy. Nieprawidlowosci pojawiaja sie w rozwoju aksondw, transporcie mitochondriéow
neuronalnych oraz sieci mikrotubuli tworzacych cytoszkielet neuronu.

Badacze koncentrowali sie tez na roli czynnika transkrypcyjnego NeuroD2, niezwykle istotnego dla
rozwoju kory mézgowej. Immunoprecypitacja chromatyny i sekwencjonowanie wskazuja, ze NeuroD2
odpowiada za kierowanie wzrostem aksondw i transport prekursoréw komoérek nerwowych do ich
docelowego potozenia w korze moézgu. Badacze dowiedzieli sie tez, jakie konkretnie molekuty
aktywuje NeuroD2 w szlakach sygnatowych.

Osiagniecia te przetoza sie na znaczace pogtebienie naszej wiedzy o chorobach neurologicznych.
Wyniki projektu NAS sa przygotowywane do publikacji w czasopismach naukowych, a jeden artykut
na temat NeuroD2 zostat juz opublikowany przez BMC Genomics.

Zrédlo: www.cordis.europa.eu
https://laboratoria.net/aktualnosci/25032.html
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Mityv na temat epilepsiji

Atak epilepsji nie zawsze przebiega tak samo.
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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.
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W naglvch przvpadkach ChatGPT Health
czesto uspokaja

Zamiast zaleca¢ szukanie pomocy.
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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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