Przetomowe odkrycie nowej,
powszechne] choroby
genetycznej
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Najnowsze badania naukowe przynoszg szokujgce odkrycie -
zidentyfikowano nowg chorobe genetyczng, ktdra moze dotykad
setki tysiecy ludzi na catym Swiecie. Ta nowo odkryta choroba
powoduje powazne niepetnosprawnosci, a jej wpityw na zycie
pacjentéw i ich rodzin moze by¢ ogromny.

Zesp6t badaczy z Wielkiej Brytanii, Standéw Zjednoczonych i
innych krajoéw europejskich, prowadzony przez naukowcow z
Uniwersytetu Oksfordzkiego, przeanalizowat DNA setek oséb z
zaburzeniami neurorozwojowymi i odkryt mutacje w genie RNU4-2.
Co ciekawe, ten gen nie produkuje biatek, co sprawito, ze
przez lata umykat uwadze badaczy, ktorzy skupiali sie gtownie
na genach kodujgcych biatka.

Odkrycie to jest o tyle niezwykte, ze zmiany w tym krdétkim
genie sg Jjedng 2z najczestszych przyczyn =zaburzen
neurorozwojowych, co stawia je na réwni z innymi, znacznie
dtuzszymi genami odpowiedzialnymi za podobne choroby. Profesor
Nicola Whiffin z Instytutu Big Data i Centrum Genetyki
Cztowieka na Uniwersytecie Oksfordzkim podkresla, ze [JJjest to
jedno z najwazniejszych odkry¢ ostatnich lat, ktdére otwiera
nowe mozliwo$ci diagnostyczne i badawcze.

Choroba ta powoduje powazne op6znienia w rozwoju, a wielu
pacjentow nie jest w stanie méwié, wymaga karmienia przez
sonde i cierpi na drgawki. Charakterystyczne cechy twarzy oséb
dotknietych tym zaburzeniem obejmuja duze, zapadniete uszy,
peitne policzki i usta z opadajgcymi kagcikami. Badania
pokazujg, ze mutacje w genie RNU4-2 s3 powszechniejsze, niz
wczesniej przypuszczano, a dzieki nowym technologiom
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sekwencjonowania, naukowcy mogg teraz precyzyjnie
identyfikowa¢ te zmiany genetyczne.

To odkrycie ma kluczowe znaczenie nie tylko dla zrozumienia
samej choroby, ale takze dla wsparcia, jakiego moga
potrzebowa¢ pacjenci i ich rodziny. Naukowcy sg zgodni, ze
konieczne jest zwiekszenie Swiadomosci na temat tej choroby
wsrod pracownikdéw stuzby zdrowia, aby mogli oni szybciej
rozpoznawa¢ przypadki i kierowaé¢ pacjentdw na odpowiednie
testy genetyczne.

Warto podkreslié¢, ze zrozumienie tej nowej choroby genetycznej
moze prowadzi¢ do opracowania nowych metod leczenia, co jest
nadziejg dla setek tysiecy osob na catym sSwiecie. Naukowcy
zapowiadajg kontynuacje badan, aby lepiej zrozumieé mechanizmy
tej choroby i znalez¢ skuteczne terapie.
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