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Odkryto zwiazek miedzy genami a
wydajnoscia cwiczen

Naukowcy z King's College London odkryli mutacje genetyczna, ktora ogranicza zdolnos¢
czlowieka do wydajnego ¢wiczenia, czyli tzw. tolerancje wysilkowa, gdyz uposledza
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wykrywanie przez komorki stezenia tlenu w srodowisku - poinformowalo czasopismo , New
England Journal of Medicine”.

Zespot dr. Federico Formenti’ego natrafil na pacjenta, ktory charakteryzowat sie obnizonym tempem
wzrostu, utrzymujacym sie stale niskim poziomem glukozy we krwi, ograniczona zdolnoscia
wysitkowa i bardzo duza liczba czerwonych krwinek
(https://www.nejm.org/doi/10.1056/NEJMo0al907362).

Naukowcy przeprowadzili analize genetyczna i analize profili biatkowych tego przypadku,
a nastepnie zbadali fizjologie oddechowa pacjenta na symulowanej wysokosci, zmierzyli jego
wydolnos¢ wysitkowa i wykonali szereg testow metabolicznych.

Okazalo sie, ze pacjent posiada mutacje w genie von Hippel-Lindau (VHL), ktéry ma kluczowe
znaczenie dla przetrwania komorek w warunkach zmniejszonej dostepnosé tlenu. Wskutek
wspomnianej mutacji dochodzi do uposledzenia funkcjonalnosci mitochondriéow, czyli centréw
energetycznych komorki, co zmniejsza ich wydajnos¢ i w efekcie ogranicza wydolnos¢ aerobowa
pacjenta w poréwnaniu do os6b bez mutacji.

,Odkrycie tej mutacji i zwiazanego z nia fenotypu jest ekscytujace, poniewaz umozliwia gtebsze
zrozumienie fizjologii cztowieka, szczegolnie w zakresie tego, w jaki sposob nasze ciato wyczuwa
i reaguje na zmniejszona dostepnosc¢ tlenu” - méwi dr Formenti.

Jak dodaje, opisywana mutacja moze wplywac na regulacje metabolizmu cztowieka i funkcje miesni
szkieletowych. Odkrycie stanowi rowniez podstawe do poszukiwania innych mutacji zwiazanych ze
szlakami wykrywania tlenu przez komdrki, co jest o tyle wazne, ze lepsze zrozumienie tych
mechanizméw moze sie przyczyni¢ do powstania nowych metod leczenia stanéw niedotlenienia.

Zrédto: pap.pl
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Przeszczepienie szpiku

Ratunek nie tylko w nowotworze krwi.
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Szkliwiak bywa zloSliwy

Jest jednym z bardziej zagadkowych nowotworow zuchwy i szczeki.
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Zakazenie paciorkowcem moze by¢ grozne
dla dzieci

PANDAS - rzadkie, autoimmunologiczne schorzenie.

19-09-2025

Co 5 osoba dorosia z ADHD siega po
substancje psvchoaktvwne

U nich gorsze sa rokowania i wieksze ryzyko nawrotu uzaleznienia.

Ukryta rola wodoru w degradacji czasteczek

Wyniki badan sa wazne m.in. dla ochrony srodowiska.
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Takze dzieki Polakom heliosfere zbadamy w
sposob calosciowy

NASA przygotowuje szeroko zakrojona misje badania okolicy Stonca - IMAP.
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Sztuczna inteligencja moze przewidziec
chorobe 10 lat wczesniej

Informuje ,Nature”.
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Nowy lek szansa na bardziej precyzyjne
leczenie depresji

Informuje czasopismo ,JAMA Psychiatry”.
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