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Nowatorskie pomysly przeciw zaburzeniom
NIMBL
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Uczestnicy wspolnej inicjatywy
europejsko-amerykanskiej przeprowadzili interdyscyplinarne badanie dotyczace patologii
i genetyki choréb moézgu i toczniopodobnych o podlozu immunologicznym powiazanych
z nukleaza (NIMBL). Przyjecie spojnego, ogélnoswiatowego systemu diagnozowania na
bazie biomarkeréw powinno zwiekszy¢ skutecznos¢ terapii.

Do choréb NIMBL zaliczany jest zespdt Aicardiego-Goutieresa (AGS), waskulopatia siatkowkowa
i leukodystrofia mézgowa (RVCL), a takze niektore przypadki tocznia rumieniowatego uktadowego
(SLE). Te zaburzenia genetyczne wiaza sie z obnizona jakoscia zycia i wysoka $Smiertelnoscia.

Aby umozliwi¢ optymalng opieke nad pacjentem, uczestnicy finansowanego przez UE projeku NIMBL
(Nuclease immune mediated brain and lupus-like conditions (NIMBL): natural history,
pathophysiology, diagnostic and therapeutic modalities with application to other disorders of
autoimmunity) uzyskali wiedze na temat naturalnego przebiegu tych zaburzen i ich patofizjologia.

Osiagniecia projektu obejmuja zbiér danych od 346 pacjentéw nalezacych do 277 rodzin
z potwierdzona diagnoza molekularna AGS, oraz 78 pacjentéw z mutacja RVCL TREX1. Jest to
najwiekszy kiedykolwiek stworzony zestaw klinicznych i molekularnych informacji tych rzadkich
zaburzeniach.

Konsorcjum postanowilo oprzec¢ sie na najnowszych odkryciach w zakresie autoimmunizacji i nowym
paradygmacie biologicznym obejmujacym cytozolowe czujniki nagromadzenia endogennych kwaséw
nukleinowych, ktére uruchamiaja reakcje immunologiczna organizmu przeciw wtasnym komorkom.

Naukowcy z projektu NIMBL badali podstawy genetyczne tych zaburzen, okreslajac ich spektrum
mutacji. Ich gldéwnym osiagnieciem jest identyfikacja mutacji w dwéch nowych, powiazanych
z choroba genach: ADARI1 oraz IFIH1.

Aby zbadac zrédta i progresje choroby autoimmunologicznej w zaburzeniach typu NIMBL, naukowcy
wykorzystali mysie modele choréb. Sledzac poczatki choroby u myszy pozbawionej genu Trexl
wykryto produkcje interferonu przez komorki niehematopoetyczne. Badacze z projektu NIMBL
wyjasnili ten mechanizm autoimmunologiczny obejmujacy niewtasciwa aktywacje wykrywania
kwaséw nukleinowych. Ukazano znaczenie interferondw typu I w patologii AGS. Wskazuje to silnie
na wadliwa kontrole metabolizmu retroelementéw w biologii AGS, co jest nowatorskim pomystem.

Uczestnicy projektu NIMBL dostarczyli pacjentom natychmiastowych korzysci poprzez ulepszona
diagnostyke i wyraZznie zwiekszona wiedze kliniczna o zaburzeniach typu NIMBL. Co wiecej,
oczekuje sie, ze postepy wiedzy molekularnej o podtozu tych schorzen beda miaty ogromny wpltyw na
tworzenie przysztych terapii.

Zrédto: www.cordis.europd.eu
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Zdrowych i Pogodnych Swiat Bozego
Narodzenia

Najserdeczniejsze zyczenia zdrowych, radosnych i pogodnych Swiat Bozego Narodzenia.
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Zapraszamy na wyjatkowa edycje Targow PCI
Days 2025!

Odbeda sie one w dniach 11-13 czerwca w Expo XXI w Warszawie.
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Zawal juz dawno przestal by¢ choroba
mezczyzn

Kobiety czesto nie czuja typowych bélow co skutkuje gorszymi wynikami.
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Swiagteczna apteczka

Szczypta umiaru i cos na zgage
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Radioaktywny pluton sie nie ukryje

Naukowcy znajduja go nawet na lodowcach

]
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Zloty Medal Chemii przyznany po raz 14

Wyloniono autoréw najlepszych prac licencjackich i inzynierskich.
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Polacy sa umiarkowanie prospoteczni

Polacy chca wspiera¢ materialnie.
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Zwigzek miedzy trauma z dziecinstwa a
zespolem jelita drazliwego

Pokazaty badania polskich naukowcéw.

Informacje dnia: Zdrowych i Pogodnych Swiat Bozego Narodzenia Zapraszamy na wyjatkowa
edycje Targéw PCI Days 2025! Zawat juz dawno przestat by¢ choroba mezczyzn Swigteczna apteczka
Radioaktywny pluton sie nie ukryje Ztoty Medal Chemii przyznany po raz 14 Zdrowych i Pogodnych
Swiat Bozego Narodzenia Zapraszamy na wyjatkowa edycje Targéw PCI Days 2025! Zawal juz
dawno przestal byé chorobg mezczyzn Swiateczna apteczka Radioaktywny pluton sie nie ukryje Zloty
Medal Chemii przyznany po raz 14 Zdrowych i Pogodnych Swiat Bozego Narodzenia Zapraszamy na
wyjatkowa edycje Targédw PCI Days 2025! Zawal juz dawno przestat by¢ choroba mezczyzn

Swiateczna apteczka Radioaktywny pluton sie nie ukryje Ztoty Medal Chemii przyznany po raz 14
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