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Na Alzheimera chorowa¢ moga bardzo mtodzi
ludzie

Badacze przypuszczaja jednak, ze jednym z elementéw przyczyniajacych sie do rozwoju choroby sa
geny.
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W Warszawie w 2001 roku rozpoczeto badania zmierzajace do okreslenia, jakie mutacje powoduja
rzadko wystepujaca, dziedziczna postaé choroby Alzheimera w Polsce.

Takie prace realizuja dwa, Scisle ze soba wspodtpracujace zespoly badawcze: prof. Jacka Kuznickiego
z Miedzynarodowego Instytutu Biologii Molekularnej i Komérkowej oraz prof. Marii Barcikowskiej
z Instytutu Medycyny Doswiadczalnej i Klinicznej PAN.

Alzheimer jest najczestsza przyczyna otepienia wsrod ludzi w wieku powyzej 65 lat. Choroba trwa na
ogot od 5 do 12 lat, a Smier¢ nastepuje w wyniku towarzyszacych schorzen ogdlnoustrojowych.

Choroba charakteryzuje sie postepujacymi zaburzeniami w sferze czynnosci poznawczych, zwlaszcza
zanikiem pamieci, utrata zdolnosci do myslenia abstrakcyjnego i do wykonywania w sposob logicznie
uporzadkowany ztozonych, a w miare postepu choroby - takze prostych zadan.

Badacze przypuszczaja, ze bezposrednia przyczyna choroby moze byé¢ gromadzenie sie w mézgu
krétkiego peptydu beta-amyloidu, powstajacego z enzymatycznego przeciecia dtuzszego biatka
prekursorowego amyloidu (APP).

Zaburzenia w procesie przecinania biatka APP prowadza m.in. do nadmiernej produkcji nieco
dtuzszej wersji peptydu beta-amyloidu - wyjasnia dr hab. Cezary Zekanowski z Pracowni
Neurodegeneracji w MIBMiK.

Czasteczki tego patogennego peptydu tacza sie ze soba, a takze z innymi biatkami i tworza
nierozpuszczalne zlogi, powodujace w rezultacie zamieranie komoérek nerwowych.

U okoto 1-2 proc. wszystkich chorych objawy pojawiaja sie wczesnie, przed 65 rokiem zycia. Choroba
wystepuje w takich przypadkach najczesciej - choé¢ nie wyltacznie - w rodzinach. Jest to tzw. postaé
wczesnoobjawowa. Najmtodszy chory z ta postacia Alzheimera w Polsce ma zaledwie 32 lata.

"Okoto 10 proc. z tych wczesnych przypadkéw choroby Alzheimera charakteryzuje wyrazny sposéb
dziedziczenia, wskazujacy na istnienie pojedynczego genu, ktérego mutacje warunkuja chorobe" -
moéwi Zekanowski.

Do 2004 roku zidentyfikowano trzy geny, ktérych mutacje powoduja potowe wszystkich przypadkow
tej postaci choroby Alzheimera. Geny te koduja biatka zwigzane z powstawaniem patogennej formy
beta- amyloidu.

Warszawscy naukowcy zidentyfikowali u 11 pacjentéow z rozpoznaniem rodzinnej postaci choroby
Alzheimera 10 mutacji we wspomnianych trzech genach, ktérych mutacje powoduja 50 proc.
przypadkow rodzinnej postaci choroby.

"Pie¢ mutacji to mutacje nowe, zidentyfikowane po raz pierwszy w badanej przez nas grupie" - méwi
Zekanowski.

Poniewaz mutacje moga wystepowac w réznych miejscach genu, mozliwe jest badanie wptywu, jaki
wywieraja konkretne mutacje. Wplyw ten - jak thumaczy Zekanowski - badany jest w Warszawie m.in.
technikami klasycznej biochemii i biologii komorki.

Zespot prof. Barcikowskiej utworzyt bank DNA pobranego od ponad 1000 Polakéw z choroba
Alzheimera oraz kilkuset 0oséb zdrowych.



Dzieki jego istnieniu mozliwe staje sie w przysztosci prowadzenie dalszych badan genetycznych nad
nowo odkrywanymi genami zwigzanymi z choroba Alzheimera.
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