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Kwas walproinowy zamiast terapii genowej

Wiele choréb ma podtoze genetyczne - ich przyczyna jest wadliwe dziatanie jednego lub kilku gendw.
Naleza do nich na przyktad mukowiscydoza czy plasawica Huntingtona.

Jak twierdza niemieccy eksperci od terapii genowej, zamiast wymienia¢ wadliwy gen, mozna by
pobudzi¢ istniejace w komdrkach mechanizmy naprawcze za pomoca odpowiedniego leku
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i przynajmniej ztagodzi¢ objawy choroby.

Na razie badania dotyczyly stosunkowo czesto wystepujacej choroby - rdzeniowego zaniku miesni
(SMA). Wystepuje ona u jednego na 6000 noworodkéw i nalezy do najczestszych przyczyn zgonow
w tej grupie wiekowej. Zwyrodnienie neuronéw ruchowych w rdzeniu kregowym prowadzi do
ostabienia miesni i niedorozwoju tutowia oraz konczyn. Chorym brakuje genu SMN1 (kodujacego
biatko zwane SMN), natomiast maja kopie genu SMN2. Jednak wytwarzaja tylko okoto 10 procent
wlasciwego biatka, co nie wystarcza do powstrzymania rozwoju choroby. SMA przebiega tym ciezej,
im mniej kopii genu SMN2 wystepuje u dziecka (moze by¢ od jednej do czterech kopii).

Genetycy z uniwersytetu w Kolonii badali dziatanie leku zwanego kwasem walproinowym
stosowanego jak dotad w leczeniu padaczki (epilepsji). Okazato sie, ze kwas walproinowy moze
nawet czterokrotnie podnies¢ poziom brakujgcego biatka we krwi i tkance mozgowe;j.

Najpierw przez cztery miesigce podawano lek rodzicom chorych dzieci, uzyskujac podwyzszenie
poziomu biatka SMN we krwi. P6zniej kwas walproinowy podano dwudziestce chorych dzieci. U
siedmiu podniost sie poziom biatka we krwi. Nadal nie jest jasne, czy biatko trafito takze tam, gdzie
jest potrzebne - do komdrek nerwowych rdzenia kregowego.

Zanim ewentualnie kwas walproinowy zostanie zatwierdzony do leczenia rdzeniowego zaniku
miesniowego, niezbedne sa dalsze badania.
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Olbrzymie ilosci danych o Wszechswiecie z
wod Morza Srodziemnego

KM3NeT to nie jeden detektor, lecz podmorskie miasto tysiecy czujnikow Swiatta.
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Nowe organizmy sa odkrywane szybciej niz
kiedykolwiek wczesniej

Biolodzy odkrywaja rocznie srednio 16 tys. gatunkow.

Skutki ekspozycji na mikroplastik przechodza
Z 0jca na syna

Informuja naukowcy w pismie ,Journal of the Endocrine Society”.

05-01-2026

Statyny pomagaja wszystkim cukrzykom

Informuje pismo , Annals of Internal Medicine”.

05-01-2026

Zanieczyszczenie powietrza moze miec
zwiazek z wyzszym ryzykiem...

Wykazano w badaniu, ktére ukazato sie na tamach ,JAMA Network Open”.
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O szpiczaku w badaniach obrazowanvch
czesto swiadcza ,dziurv w...

Twierdzi prof. Iwona Hus.

05-01-2026

Uszkodzenia dachow pod nadmiernym
sSniegiem
Decydujace znaczenie maja tu nie same zmiany stanu skupienia $niegu.
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Minimalne wynagrodzenie profesora

Trwaja prace nad nowelizacjg rozporzadzenia.
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