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Wysylkowy test DNA juz w sprzedazy
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S e
pobranego materialu test pozwalajacy wykry¢ nosicielstwo uwarunkowanego genetycznie,
rzadkiego zespolu Blooma zostal dopuszczony na amerykanski rynek przez Food and Drug
Administration (FDA) - informuje serwis ,BBC News/Health”.

Wykonywany na podstawie samodzielnie

Zespot Blooma to rzadka choroba uwarunkowana genetycznie. Opisat ja w roku 1954 nowojorski
dermatolog David Bloom. U chorych szczegdlnie tatwo dochodzi do uszkodzen chromosomoéw.
Mutacja genu BLM dotyczy chromosomu 15 i wyjatkowo czesto wystepuje wsrdd aszkenazyjskich
Zydéw. Co setny jest nosicielem wywolujacego go nieprawidlowego genu. Jednak przypadki
zachorowan odnotowano w wielu krajach, na przyktad w Japonii. Potomstwo dwojga nosicieli ma
duze szanse zachorowania, ale dotad w USA rozpoznano tylko 170 przypadkéw zespotu Blooma.

Biatko kodowane przez gen BLM nalezy do rodziny helikaz DNA. Podobnie jak inne helikazy, bierze
udziat w procesie transkrypcji, katalizujac reakcje rozplecenia podwdjnej helisy DNA. Mozliwe, ze
bierze takze udziat w procesie naprawy DNA.

Osoby cierpiace na zespét Blooma sa niskie, maja wysoki ton gtosu, dluga, waska czaszke, wydatny
nos i uszy. Czasem sa opozZnione umystowo. Moga cierpie¢ na przewlekle choroby uktadu
oddechowego oraz cukrzyce. Pod wplywem $wiatta stonecznego na ich skérze pojawiaja sie zmiany
barwnikowe oraz ,pajaczki” naczyniowe (telangiektazje) - charakterystyczne jest zwtaszcza
zaczerwienienie w ksztalcie motyla na twarzy. Sa réwniez bardzo podatne na nowotwory i maja
problemy z ptodnoscia. Przecietny chory przezywa nie wiecej niz 27 lat.

Wspierana przez Google, dziatajaca od roku 2006 firma 23andMe z Kalifornii opracowata testowy
zestaw. Po zamowieniu poczta (za 99 dolaréw) nabywca pobiera probke $liny, a po wystaniu jej do
23andMe - dowiaduje sie, czy badany jest nosicielem zespotu Blooma.

Cho¢ odpowiedzialna za dopuszczanie lekéw i zywnosci na amerykanski rynek Food and Drug
Administration zabronita sprzedazy kilku podobnych testow, w koncu zgodzita sie na dopuszczenie
zestawu 23andMe. Ma tez uprosci¢ procedure dotyczaca podobnych produktéw tego rodzaju.

Chociaz FDA zdecydowala sie dopusci¢ zestaw wykrywajacy zespot Blooma, zastrzegta, ze ,zaden
test nie jest doskonaty” i zasugerowata, ze powinny go stosowac tylko osoby, w przypadku ktorych
nosicielstwo genu jest prawdopodobne. Na opakowaniu musi znalez¢ sie informacja dotyczaca
dalszego postepowania, kontaktu z lekarzem.

Zrédto: www.nauka.pap.pl
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Przeszczepienie szpiku

Ratunek nie tylko w nowotworze krwi.
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Szkliwiak bywa zlosli

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

PANDAS - rzadkie, autoimmunologiczne schorzenie.
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Co 5 osoba dorosia z ADHD siega po
substancje psvchoaktyvwne

U nich gorsze sa rokowania i wieksze ryzyko nawrotu uzaleznienia.
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Ukryta rola wodoru w degradacji czasteczek

Wyniki badan sa wazne m.in. dla ochrony srodowiska.

]
19-09-2025

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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