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Nowe metody mapowania genetycznego
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L2 -"1 Pojawienie sie technologii opartych na genomice wymaga
zastosowania metod przetwarzania duzych ilosci informacji. Ma to szczegolne znaczenie

w genetyce czlowieka, gdzie wymagane jest powiazanie z fenotypem choroby.

Ostatnie badania zaowocowaty odkryciem ponad 500 zweryfikowanych powigzan fenotypowych,
w ktorych wystepuje polimorfizm pojedynczego nukleotydu (SNP). Jednakze polimorfizmy SNP nie
wyjasniaja dziedziczno$ci wielu powszechnych choréb genetycznych, a ich dzialanie na poziomie
komorki jest caly czas nieznane.

W najblizszej przyszitosci w projektach mapowania choréb bedzie mozliwe sekwencjonowanie catego
genomu. Aby modc zarzadzaé¢ bardzo duzymi iloSciami danych wielowymiarowych, analizowac je
w sposOb umozliwiajacy prowadzenie statystyk oraz interpretowaé¢ w odniesieniu do zlozonych
fenotypow, pilnie potrzebne jest opracowanie odpowiednich metod.

W ramach finansowanego ze srodkéw UE projektu NEXTGENE (Next generation disease mapping)
opracowano nowe metody, ktore umozliwiaja identyfikacje wiekszej iloSci wariantow
przyczyniajacych sie do choréb poprzez doktadne modelowanie ich interakcji oraz taczenie sygnatu
statystycznego przekazywanego przez kilka rzadkich wariantéw. Ta metoda analizowano dane
sekwencyjne, a w przypadku czestotliwosci powiazanych wariantéw bazowano na czestotliwosciach
wynikajacych z teorii ewolucyjne;j.

Dodatkowo zbadano, w jaki sposob geny zwigzane z choroba znajduja sie blizej w przestrzeni
interakcji biatkowych i wykorzystano te informacje do opracowania nowej metody identyfikacji
genow chorobowych. Stworzono réwniez oprogramowanie zdolne do wykrywania polimorfizméw
insercji i delecji oraz umozliwiajace skuteczne zlozenie kompletnych mitochondriéw podczas
sekwencjonowania catego genomu. Co ciekawe, poréwnanie genoméw rodzicéw i potomkow
pozwolito naukowcom ponownie obliczy¢ czestos¢ mutacji i okresli¢ jej wptyw na powstawanie
nowych choréb.

Wyniki projektu NEXTGENE pozwalaja na szczegétowe zrozumienie wplywu niektérych wariantow
genetycznych na chorobe. Stworzone narzedzia i uzyskane wyniki maja znaczenie kliniczne
i przyczynia sie do rozwoju projektéow badawczych w tej dziedzinie.

Zrédto: www.cordis.europa.eu
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Jezeli koty sie ze soba ttuka, to ich celem nie jest podporzadkowanie drugiego.
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Proteza stawu biodrowego z pomoca robota

DotaczyliSmy do Belgii i Stowacji, ktdére juz korzystaja z tej technologii.

18-08-2025

Szkic rozporzadzenia o ewaluacji nauki
bedzie gotowy pozna jesienia

Srodowisko naukowe postuluje m.in o promowanie statosci zatrudnienia.
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Wystarczyl jeden gen, aby przeniesc
zachowanie miedzy gatunkami

Naukowcy z Japonii przeniesli unikalne zachowanie godowe.
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Napoje izotoniczne

Tylko po duzym wysitku lub dtugim pobycie w upale.
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Mole spozvwcze zjadaia wszvstko

Powiedziat PAP prof. Stanistaw Ignatowicz, entomolog.
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