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Naukowcy zidentyfikowali mutacje powiazang z najpowszechniejszg forma epilepsji

O Zawartosé zarchiwizowana w dniu 2023-03-06

Naukowcy zidentyfikowali mutacje powigzang z
hajpowszechniejszg forma epilepsii

Zespdt naukowcow, ktorych badania sg finansowane ze srodkdw unijnych, odkryt, ze
mutacja chromosomu 15 jest powigzana z najpowszechniejszg formag epilepsii.
Wyniki opublikowane w czasopismie Nature Genetics poszerzajg naszg wiedze o
przyczynach epilepsji i mogg ostatecznie dopr...

Zespo6t naukowcow, ktdrych badania sg
finansowane ze $rodkow unijnych, odkryt, ze
mutacja chromosomu 15 jest powigzana z
najpowszechniejszg forma epilepsji. Wyniki
opublikowane w czasopi$mie Nature Genetics
poszerzajg naszg wiedze o przyczynach
epilepsji i mogg ostatecznie doprowadzi¢ do
opracowania nowych lekéw do zwalczania tej
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choroby.

Wsparcie unijne pochodzito z projektu EPICURE (Funkcjonalna genomika i
neurobiologia epilepsji: podstawa nowych strategii terapeutycznych), finansowanego
w ramach tematu "Nauki o zyciu, genomika i biotechnologia na rzecz zdrowia"
Szo6stego Programu Ramowego (6PR).

Epilepsja jest jedng z najpowszechniejszych choréb o$rodkowego uktadu
nerwowego, na ktdrg cierpi niemal 30 min ludzi na catym swiecie. Okoto potowa
wszystkich przypadkéw ma silne podtoze genetyczne. Do tej pory odkryto okoto 20
gendw powigzanych z tg chorobg. Jednakze geny te sg powigzane z bardzo rzadkimi
formami epilepsiji, natomiast genetyczne czynniki ryzyka stojace za bardziej
powszechnymi formami choroby pozostajg nieznane.

Badania skoncentrowaty sie na idiopatycznej epilepsji uogolnionej (IGE), ktora
odpowiada za jedng trzecig wszystkich przypadkéw epilepsji. Naukowcy zbadali
DNA ponad 1.000 os6b chorych na IGE i poréwnali z DNA ponad 3.500 os6b
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wolnych od tej choroby.

Odkryli, ze u 1% pacjentéw chorych na IGE brakowato niewielkiego odcinka
chromosomu 15. U zadnej z przebadanych, zdrowych osdb nie odnotowano tej
delecji. Poprzednie badania powigzaty te sama delecje chromosomu 15 z
uposledzeniami umystowymi, schizofrenig i innymi schorzeniami
neuropsychiatrycznymi.

Dalsze badania pacjentéw z delecjg pokazaty, ze niektdrzy z nich odziedziczyli
mutacje po rodzicach, podczas gdy u innych mutacja wydaje sie pojawiac
spontanicznie. Jedna z matek, ktéra miata delecje, cierpiata na zespdét leku
napadowego. Z kolei inni pacjenci z tg samg mutacjg wydawali sie nie wykazywaé
objawdw.

Odcinek DNA, ktoéry ulegt delecji zawiera co najmniej siedem gendw, w tym jeden
kodujacy biatko o nazwie CHRNA7 (neuronalny receptor nikotynowy acetylocholiny).
CHRNAY7 reguluje przekazywanie bodzcéw miedzy komérkami nerwowymi, a
mutacje we wspomnianych genach zostaty powigzane z epilepsjg w ramach
wczesniej prowadzonych badan.

Nowe odkrycie wnosi wiele do naszej wiedzy na temat mechanizmdéw molekularnych
zachodzacych zaréwno w przypadku epilepsiji, jak i zaburzen powigzanych z tg
mutacja. Jednoczesnie odkrycie, ze mutacja jest powigzana z tak szerokim spektrum
schorzen, nie dajac zadnych objawow u niektérych pacjentéw, oznacza, ze trudno
bytoby jg wykorzystaé, na przyktad, podczas genetycznej sesji konsultacyjnej.

Mimo to, naukowcy sg przekonani, ze ich badania doprowadzg ostatecznie do
opracowania nowych sposobow leczenia epilepsji. Tymczasem potrzebne sg dalsze
badania, aby poznaé ztozone podtoze genetyczne tego zaburzenia neurologicznego.

Powiagzane artykuty

Naukowcy zidentyfikowali nowy gen
epilepsji u myszy

4 Sierpnia 2009

WIADOMOSCI

20of 3


https://cordis.europa.eu/article/id/31102-scientists-identify-new-epilepsy-gene-in-mice/pl

Ostatnia aktualizacja: 15 Stycznia 2009
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