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Niepełnosprawność intelektualna (ID) jest
ważnym problemem medycznym i społeczno-ekonomicznym. Uczeni z finansowanego przez
UE projektu badali niektóre geny, które prowadzą do ID, oraz ich wpływ na funkcjonowanie
mózgu.

ID ma wiele przyczyn, zarówno środowiskowych jak i genetycznych. Naukowcy poczynili postępy
w identyfikacji genów, które prowadzą do ID; odkryli ich aż 100. Uczestnicy projektu MERE-GLU
(Mental retardation: Harnessing the glutamate hypofunction hypothesis) identyfikowali geny
związane z ID. Dzięki temu naukowcy mogli ustalić, na które części mózgu mają one wpływ.

Celem projektu było wyjaśnienie komórkowych i molekularnych mechanizmów ID. Naukowcy
postawili hipotezę, że białka ID zaburzają działanie receptorów glutaminowych na synapsach, co
bezpośrednio wpływa na komunikację międzykomórkową. Przetestowano tę teorię poprzez badania
przesiewowe nowo zidentyfikowanych genów ID u gryzoni oraz badanie, jak znane geny ID prowadzą
do dysfunkcji synaps w testach przyżyciowych.

Po badaniach przesiewowych nowych genów ID badacze odkryli główny "koncentrator" szlaków
sygnałowych, w których ulegają zmianie receptory glutaminowe i czynności synaps. W jednym z tych
szlaków uczestniczą białka motoryczne kodowane przez kinezynową nadrodzinę genów. Szlak ten
jest związany z funkcjonowaniem i plastycznością mózgu oraz rozwojem i przeżyciem całego
organizmu. Reguluje on transport związków chemicznych w obrębie całego mózgu.

Okazało się, że geny związane z regulacją epigenetyczną są istotne zarówno w ID, jak i innych
zaburzeniach, np. w autyzmie i schizofrenii. Naukowcy dokonali charakterystyki klasterów
genetycznych związanych z zespołem Kleefstry i zespołem Koolen-de Vriesa. Powiązano zmiany
epigenetyczne z funkcjonowaniem synaps i funkcjami poznawczymi oraz zidentyfikowano kluczowe
mechanizmy sygnałowe w zespole Kleefstry.

Wyniki badania MERE-GLU mogą stanowić wskazówkę dla przyszłych badań i stanowić źródło
wiedzy do tworzenia nowych narzędzi i leków swoiście nacelowanych na biochemiczne kaskady
związane z poszczególnymi objawami, jak i ogólnie z ID.
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Olbrzymie ilości danych o Wszechświecie z
wód Morza Śródziemnego
KM3NeT to nie jeden detektor, lecz podmorskie miasto tysięcy czujników światła.
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Nowe organizmy są odkrywane szybciej niż
kiedykolwiek wcześniej
Biolodzy odkrywają rocznie średnio 16 tys. gatunków.
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Skutki ekspozycji na mikroplastik przechodzą
z ojca na syna
Informują naukowcy w piśmie „Journal of the Endocrine Society”.
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Statyny pomagają wszystkim cukrzykom
Informuje pismo „Annals of Internal Medicine”.
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Zanieczyszczenie powietrza może mieć
związek z wyższym ryzykiem...
Wykazano w badaniu, które ukazało się na łamach „JAMA Network Open”.
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O szpiczaku w badaniach obrazowanych
często świadczą „dziury w...
Twierdzi prof. Iwona Hus.
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Uszkodzenia dachów pod nadmiernym
śniegiem
Decydujące znaczenie mają tu nie same zmiany stanu skupienia śniegu.
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Minimalne wynagrodzenie profesora
Trwają prace nad nowelizacją rozporządzenia.
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