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Polka wyjasnia zagadki zespolu DiGeorge'a
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.
-n Towarzyszy mu okoto 180 objawéw m.in. wady serca.
Zespol DiGeorge'a, wystepujacy prawie tak czesto jak zespol Downa, lekarze rozpoznaja

jednak rzadko. Polka szuka genéw odpowiedzialnych za jego powstawanie, aby ulatwic
diagnostyke tej choroby.

"Zespolt DiGeorge'a objawia sie wieloma réznymi cechami klinicznymi. Gtéwnymi sa wady serca,
wystepujace w okoto 80 proc. przypadkdéw. Towarzysza mu takze: niepetnosprawnos¢ intelektualna,
rozszczep podniebienia, dysmorfia twarzy, nawracajace infekcje, wady stuchu i wzroku. W sumie jest
okoto 180 cech klinicznych, ktéore moga wystepowaé w tym zespole" - powiedziata PAP dr Beata
Nowakowska z Instytutu Matki i Dziecka w Warszawie.

Zespol ten - podkresla badaczka - wystepuje bardzo czesto. Rodzi sie z nim jedno na 2 do 4 tys.
dzieci. ,Jest prawie tak samo czesty jak zespot Downa, ktory potrafi rozpoznac kazdy. Poniewaz
towarzyszy mu tak duzo cech klinicznych, to pediatrzy maja duzy problem z diagnozowaniem tego
zespotu. W efekcie dzieci sa leczone na serce, rozszczepy, infekcje, a nie diagnozowane genetycznie”
- wyjasnita rozmdéwczyni PAP.

Poznanie przyczyn choroby - méwi dr Nowakowska - jest pierwszym krokiem do tego, bysSmy kiedys$
mogli mysle¢ o leczeniu takich zaburzen. Dopiero potem mozemy sprawdzac jak dziala zmutowany
gen, czy biatko. Bez tego pierwszego kroku nie da sie nic zrobi¢ w przysztosci.

U 80-90 proc. pacjentéw przyczyna choroby jest brak krétkiego fragmentu na chromosomie 22.
Jednak u okoto 10-20 proc. pacjentéw pozostaje ona nieznana. Dr Nowakowska, w ramach grantu
sfinansowanego przez Fundacje na rzecz Nauki Polskiej, szuka innych przyczyn genetycznych
prowadzacych do powstania zespotu DiGeorge'a.

"Zajetam sie poszukiwaniem, innych niz delecja (mutacja genowa - PAP) w chromosomie 22,
aberracji chromosomowych (czyli braku lub powielenia fragmentu chromosomu), w caltym genomie.
Do tego zastosowatam technike mikromacierzy - sa to ptytki, na ktérych umieszczamy caty genom
i porownujemy go z genomem osoby zdrowej. Druga metoda przeze mnie stosowana, jest
sekwencjonowanie nowej generacji. Metoda ta umozliwia identyfikacje mutacji we wszystkich
znanych genach podczas jednego badania. Dodatkowo, aby stwierdzi¢, ktéra z mutacji prowadzi do
pojawienia sie schorzenia, badaniu poddawane sa rowniez genomy rodzicow pacjentow" - ttumaczy



badaczka.

Przyznaje, ze trudno oszacowac ilos¢ genow, ktére moga byé odpowiedzialne za powstawanie
zespotu DiGeorge'a. We fragmencie wspomnianego chromosomu 22 zlokalizowanych jest 40 genéw
i wszystkie moga wplywac na cechy kliniczne pacjentow. Na razie wyodrebniono jeszcze 16 innych
genow, ktore zmutowane moga by¢ przyczyna zespotu DiGeorge'a. Jak tlumaczy specjalistka, to nie
jest kwestia konkretnych gendow, a bardziej calych ich szlakdw, ktore - jesli sa zaburzone - prowadza
do wad rozwojowych.

Ekspertka sprawdza tez geny u innych pacjentéw, wykazujacych podobne objawy kliniczne, co
chorzy na zespodt DiGeorge'a. Jak podkresla, sukcesem bedzie potwierdzenie, ze mutacje w jednym
genie sa przyczyna choroby u wiecej niz jednego z badanych pacjentow.

Wyodrebnienie genéw odpowiedzialnych za powstawanie zespotu DiGeorge'a bedzie przydatne
w diagnostyce tej choroby. "Czesto rodzice chorego dziecka chodza z nim od lekarza do lekarza
i szukaja przyczyny choroby. SpecjaliSci méwia, ze mozna zrobi¢ operacje serca czy rozszczepu
podniebienia, ale tak naprawde nie wiedza dlaczego dziecko jest chore" - opisuje rozmowczyni PAP.

Tymczasem - majac caty obraz kliniczny zespotu DiGeorge'a - umozliwiamy diagnostyke dzieci, ktore
do tej pory nie byly diagnozowane. Bedzie tez wiadomo, jak dziecko powinno by¢ prowadzone, jaka
ma mie¢ rehabilitacje i czego mozna spodziewac sie w przysztosci.

Zespol moze prowadzi¢ tez do chordb psychicznych takich jak depresja czy schizofrenia. Rodzice,
znajac przyczyne choroby swojego dziecka, beda wiedzieli tez czy moga planowac kolejne potomstwo.
Idac do poradni genetycznej beda mogli sprawdzi¢, czy ktores z rodzicow nie jest nosicielem mutacji
genéw, prowadzacych do choroby dziecka.

Zrédlo: www.naukawpolsce.pap.pl
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Rusza 15. edvcia konkursu Zioty Medal
Chemii
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Behawiorvstka: zvc iak kot z kotem, czvli zle
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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, ktdore juz korzystaja z tej technologii.
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Szkic rozporzadzenia o ewaluacji nauki
bedzie gotowy pozna jesienia

Srodowisko naukowe postuluje m.in o promowanie stalo$ci 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 dlugim pobycie w upale.
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Mole spozywcze zjadaja wszystko

Powiedzial PAP prof. Stanistaw Ignatowicz, entomolog.
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tetniakom aort

Wwynika z badania na myszach, o ktérym informuje pismo , Circulation”.
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kotem, czyli Zle Proteza stawu biodrowego z pomoca robota Szkic rozporzadzenia o ewaluacji nauki
bedzie gotowy pdzna jesienig Wystarczyt jeden gen, aby przeniesé¢ zachowanie miedzy gatunkami
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