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Poznano jedna z przyczyn leukodystrofii -
choroby mozgu

Jedna z przyczyn leukodystrofii - choroby istoty bialej mézgu, ktéra ma podloze genetyczne
- zidentyfikowali badacze z uniwersytetow we Wroctawiu, Getyndze, Jenie i Kolonii.
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Leukodystrofie to grupa genetycznie uwarunkowanych choréb istoty biatej mézgu, w ktorych
dochodzi do zaburzen wytwarza ostonki mielinowej na wypustkach neuronéw. Prowadza one do
powstania zaburzen poznawczych, uposledzenia funkcji ruchowych i wegetatywnych.

Jedna z przyczyn leukodystrofii - zwiazana z mutacja w obrebie genu kodujacego miesniowa izoforme
fruktozo 1,6-bisfosfatazy (FBP2) - zidentyfikowali badacze z Katedry Fizjologii i Neurobiologii
Molekularnej Uniwersytetu Wroctawskiego oraz Uniwersytetéw w Goettinen, Jenie i Kolonii. Wyniki
swojej pracy przedstawiaja w publikacji na tamach "Brain Communications".

W informacji prasowej przestanej PAP autorzy badania ttumacza, ze u heterozygotycznych oséb, u
ktérych w genie FBP2 nastapitla zamiana aminokwasu waliny (V) w pozycji 115 na metionine (M),
obserwuje sie gwattowny rozwoj leukodystrofii - demielinizacje neuronéw. Zmiany te pojawiaja sie u
jednorocznych dzieci i ustepuja z wiekiem. Po osiagnieciu dojrzatosci osoby cierpiace na taka
leukodystrofie wykazuja jedynie niewielkie zaburzenia natury psychicznej i ruchowej. Nie wiadomo
jeszcze, czy mutacja ta odciska pietno na zdrowiu pacjentow majacych dwadziescia kilka - i wiecej lat.
Co ciekawe, doroste osoby bedace nosicielami mutacji FBP2 V115M charakteryzuja sie nadprodukcja
formy zmutowanej i jeszcze wyzsza nadprodukcja formy natywnej - niezmutowane;j.

FBP2 to biatko wielofunkcyjne, ktére poza regulacja glukostazy (gospodarki cukrowej organizmu),
jest odpowiedzialne za prawidlowe dziatanie mitochondriéw i przebieg cyklu komoérkowego. Badania
przeprowadzone w Katedrze Fizjologii i Neurobiologii Molekularnej UWr pokazaly, ze zmutowana
FBP2 (V115M) ma zmienione wtasciwosci kinetyczne oraz stabilno$¢ termodynamiczng, co jest
przyczyna zaburzen prawidlowego funkcjonowania mitochondriéw i - prawdopodobnie - cyklu
komoérkowego.

FBP2 jest homotetramerem - biatkiem ztozonym z czterech identycznych podjednostek. Okazuje sie,
ze mutacja V115M sprawia, ze zmutowana FBP2 tworzy nieprawidtowe tetrameryczne kombinacje
z czasteczkami natywnej, prawidtowej FBP2. Wydaje sie wiec, ze bardzo wysoka nadekspresja
natywnej FBP2 w wieku dorostym jest mechanizmem pozwalajacym komoérkom na wytworzenie
w pekli funkcjonalnego biatka - natywnego tetrameru FBP2, a to z kolei umozliwia wtasciwe
funkcjonowanie komorek.

Jednoczesnie powstaja tez jednak tetrametry, w sktad ktérych wchodza podjednostki zaréwno
natywnej, jak i zmutowanej FBP2 - czytamy w informacji prasowej z UWr. Takie tetrametry maja
obnizona stabilno$¢ termodynamiczna i jako niefunkcjonalne biologicznie, sa one poddawane
procesowi degradacji. Istnienie duzej frakcji nieprawidtowych tetrameréw FBP2 ma odzwierciedlenie
w bardzo wysokiej aktywnosci procesow degradacji biatka, szczegolnie tych, za ktére odpowiadaja
lizosomy. Nie wiadomo obecnie, czy tak wysoka aktywnos$¢ systemow lizosomalnych (wzrost ilosci
lizosoméw o 300 proc.) ma konsekwencje w pozniejszych okresach zycia osob, bedacych nosicielami
mutacji V115M w genie FBP2.

Wciaz nie potrafimy leczy¢ przyczynowo zadnych leukodystrofii, cho¢ w kilku konkretnych
przypadkach leczenie objawowe pozwala chorym w miare dobrze funkcjonowa¢ - zaznacza jeden
z autoréw badania, dr n. biol. Przemystaw Duda z UWr. - Natomiast odkrycie nowej przyczyny
powstawania jakiejs choroby zawsze zwieksza mozliwos¢ przyszlych strategii terapeutycznych.

Dodaje on, ze leukodystrofie to choroby genetyczne, ,a terapia genowa w dobie COVID przestala by¢
osiggnieciem ze sfery fiction. Zaczeto ja wykorzystywa¢ w praktyce klinicznej na szeroka skale,
czego przykladem sa szczepionki RNA. Niewykluczone, ze kiedy$ duza czes¢ chordb genetycznych
bedziemy mogli leczy¢ podobnie - cho¢ to wciaz raczej odlegta przysziosc".

"Na obecnym etapie wazniejsze jest sprawdzenie, w ilu typach leukodystrofii - a by¢ moze takze



innych schorzen, zwigzanych np. z nieprawidlowosciami mitochondrialnymi - przyczyna moze by¢
wlasnie owa mutacja w obrebie FBP2 (V115M). Byé moze dotyczy ona czesci leukodystrofii - a by¢
moze i innych choroéb, o ktéorych myslimy, ze pierwotne przyczyny sa znane. Tymczasem wtasciwa
przyczyna moze by¢ wlasnie owa mutacja, co nie bylo jednak sprawdzane" - doprecyzowuje
wspoétautor badania, prof. dr hab. Dariusz Rakus z UWr.

Eksperci z UWr zaznaczaja, ze jesli chodzi o przyczyny (mutacje w konkretnych genach),
leukodystrofie sa niejednorodna grupa choréb. Doktadna liczba chorych na leukodystrofie nie jest
znana, a dane z réznych krajow sa niespdjne - miedzy innymi dlatego, ze cze$¢ os6b, mimo objawdw,
nie doczekuje sie konkretnej diagnozy.

Dr Duda przywotuje szacunki, zgodnie z ktérymi czesto$¢ wystepowania leukodystrofii (wszystkich
typéw) na Swiecie zdarza sie mniej wiecej raz na 5 tys. - 50 tys. osob. "W Polsce najczesciej
wystepujace leukodystrofia metachromatyczna, ktéra diagnozujemy w jednym na 20 tysiecy urodzen.
Druga pod wzgledem czestosci w naszym kraju jest - dwa razy rzadsza - leukodystrofia Krabbego.
Kolejna ujmowana w statystykach jest leukodystorfia sprzezona z chromosomem X, tzw.
adrenoleukodystrofia, ktora zdarza sie raz na 20 tys. - 50 tys. urodzen" - wymienia naukowiec.

Zrédlo: pap.pl
https://laboratoria.net/aktualnosci/30447.html

21-05-2026

Nowy wzor elektronicznej legitymacji
studenckiej

Resort nauki udostepnit go.
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Kleszcz to tylko posrednik

Kretki Borrelia to czesciowo ,prezent” od gryzoni i ptakow.
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Pod wzgledem leczenia czerniaka Polska w
czolowce Europy

W ciagu 8 lat przezywalnos$¢ pacjentéw z tym nowotworem wzrosta o 20 proc.
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Przysztosc pszczol zalezy od ochrony ich
naturalnych siedlisk

Bez zapylaczy nie ma czesci produkcji zywnosci.

Powstala niewidzialna elektroda dla
podczerwieni

Elektrode, ktora przepuszcza az 94 proc. promieniowania podczerwonego.
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Choroby serca moga zaczynac sie juz w czasie
zycia ptodowego

To wynik badania, w ktorym brato ponad tysiac par matka-dziecko.
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Problemy ze snem zwiazane 7z rvzvkiem
chorobv Alzheimera u kobiet

Informuje ,Journal of Prevention of Alzheimer's Disease”.
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Zespol policvstvcznvch jajnikow zmienil
nazwe

Informuje "The Lancet".
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