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Kwas walproinowy zamiast terapii genowej

Wiele chorób ma podłoże genetyczne - ich przyczyną jest wadliwe działanie jednego lub kilku genów.
Należą do nich na przykład mukowiscydoza czy pląsawica Huntingtona.

Jak twierdzą niemieccy eksperci od terapii genowej, zamiast wymieniać wadliwy gen, można by
pobudzić istniejące w komórkach mechanizmy naprawcze za pomocą odpowiedniego leku
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i przynajmniej złagodzić objawy choroby.

Na razie badania dotyczyły stosunkowo często występującej choroby - rdzeniowego zaniku mięśni
(SMA). Występuje ona u jednego na 6000 noworodków i należy do najczęstszych przyczyn zgonów
w tej grupie wiekowej. Zwyrodnienie neuronów ruchowych w rdzeniu kręgowym prowadzi do
osłabienia mięśni i niedorozwoju tułowia oraz kończyn. Chorym brakuje genu SMN1 (kodującego
białko zwane SMN), natomiast mają kopię genu SMN2. Jednak wytwarzają tylko około 10 procent
właściwego białka, co nie wystarcza do powstrzymania rozwoju choroby. SMA przebiega tym ciężej,
im mniej kopii genu SMN2 występuje u dziecka (może być od jednej do czterech kopii).

Genetycy z uniwersytetu w Kolonii badali działanie leku zwanego kwasem walproinowym
stosowanego jak dotąd w leczeniu padaczki (epilepsji). Okazało się, że kwas walproinowy może
nawet czterokrotnie podnieść poziom brakującego białka we krwi i tkance mózgowej.

Najpierw przez cztery miesiące podawano lek rodzicom chorych dzieci, uzyskując podwyższenie
poziomu białka SMN we krwi. Później kwas walproinowy podano dwudziestce chorych dzieci. U
siedmiu podniósł się poziom białka we krwi. Nadal nie jest jasne, czy białko trafiło także tam, gdzie
jest potrzebne - do komórek nerwowych rdzenia kręgowego.

Zanim ewentualnie kwas walproinowy zostanie zatwierdzony do leczenia rdzeniowego zaniku
mięśniowego, niezbędne są dalsze badania.
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Projekt dot. osób z niepełnosprawnościami na
studiach podyplomowych
Uczelnie zyskają większą elastyczność w wykorzystaniu środków.
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Mroźna zima nie sprawi, że komarów i
kleszczy będzie mniej
Mogą nieznacznie opóźnić pojawienie się ich wiosną.
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Udział w ultramaratonach może przyspieszać
uszkodzenie czerwonych...
Wynika z badania, które publikuje „Blood Red Cells & Iron".

 
25-02-2026

Starsi dorośli upijający się „na umór” mają
większe ryzyko zgonu
Informuje czasopismo „Alcohol”.
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Fale mózgowe matki i dziecka łatwo się
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synchronizują
Nawet, gdy matka mówi w innym języku niż jej ojczysty.
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Zmiany w układzie nagrody w mózgu mają
związek z zespołem żałoby...
Informuje czasopismo „Trends in Neurosciences”.

 
25-02-2026

Testowanie dzieci online daje inne wyniki niż
badania twarzą w twarz
Wykazały analizy Zespołu Badań nad Językiem i Humorem.
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Przedstawiciele świata nauki
Unijne fundusze na naukę wciąż za mało wykorzystywane przez Polaków
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