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Odkryto związek między genami a
wydajnością ćwiczeń

Naukowcy z King`s College London odkryli mutację genetyczną, która ogranicza zdolność
człowieka do wydajnego ćwiczenia, czyli tzw. tolerancję wysiłkową, gdyż upośledza
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wykrywanie przez komórki stężenia tlenu w środowisku - poinformowało czasopismo „New
England Journal of Medicine”.

Zespół dr. Federico Formenti’ego natrafił na pacjenta, który charakteryzował się obniżonym tempem
wzrostu, utrzymującym się stale niskim poziomem glukozy we krwi, ograniczoną zdolnością
w y s i ł k o w ą  i  b a r d z o  d u ż ą  l i c z b ą  c z e r w o n y c h  k r w i n e k
(https://www.nejm.org/doi/10.1056/NEJMoa1907362).

Naukowcy przeprowadzili analizę genetyczną i analizę profili białkowych tego przypadku,
a następnie zbadali fizjologię oddechową pacjenta na symulowanej wysokości, zmierzyli jego
wydolność wysiłkową i wykonali szereg testów metabolicznych.

Okazało się, że pacjent posiada mutację w genie von Hippel-Lindau (VHL), który ma kluczowe
znaczenie dla przetrwania komórek w warunkach zmniejszonej dostępność tlenu. Wskutek
wspomnianej mutacji dochodzi do upośledzenia funkcjonalności mitochondriów, czyli centrów
energetycznych komórki, co zmniejsza ich wydajność i w efekcie ogranicza wydolność aerobową
pacjenta w porównaniu do osób bez mutacji.

„Odkrycie tej mutacji i związanego z nią fenotypu jest ekscytujące, ponieważ umożliwia głębsze
zrozumienie fizjologii człowieka, szczególnie w zakresie tego, w jaki sposób nasze ciało wyczuwa
i reaguje na zmniejszoną dostępność tlenu” - mówi dr Formenti.

Jak dodaje, opisywana mutacja może wpływać na regulację metabolizmu człowieka i funkcję mięśni
szkieletowych. Odkrycie stanowi również podstawę do poszukiwania innych mutacji związanych ze
szlakami wykrywania tlenu przez komórki, co jest o tyle ważne, że lepsze zrozumienie tych
mechanizmów może się przyczynić do powstania nowych metod leczenia stanów niedotlenienia.

Źródło: pap.pl
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Resort nauki zaproponował zmiany
W rozporządzeniu ws. ewaluacji jakości działalności naukowej.
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Skręcony magnes dla szybszej elektroniki
Przełomu dokonał międzynarodowy zespół z udziałem dr inż. Kamila Kolincio.
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Dodatkowe 60 mln zł na aparaturę
naukowo-badawczą
Powiedział w Studiu PAP wiceminister nauki prof. Marek Gzik.
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Jeden enzym może stać za alkoholizmem i
uszkodzeniem wątroby
Zablokowanie jednego enzymu uwolniło myszy od uzależnienia.
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Zanieczyszczenie powietrza chłodziło Ziemię
Informuje pismo „Nature Communications”.
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Nowa metoda ułatwia przetwarzanie CO2
Wynalazek znacznie ułatwia odzyskiwanie i wykorzystywanie CO2.

 
14-11-2025

Burze mają związek z astmą
Informuje pismo „Annals of Allergy Asthma & Immunology”.
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Mdycyna kosmiczna przestaje być niszową
dyscypliną
Stopniowo staje się narzędziem do zrozumienia ludzkiego organizmu.
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uszkodzeniem wątroby Zanieczyszczenie powietrza chłodziło Ziemię Nowa metoda ułatwia
przetwarzanie CO2  
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