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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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Jak poradzic sobie z koncem wakacji?

Dobrym sposobem jest opracowanie planu na ,po urlopie”.
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Zalecenia w sprawie mpox sa racjonale i
adekwatne

Wytyczne dotyczace mpox sa adekwatne do obecnej sytuacji.
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Przydatnosc organow do przeszczepu

Syntetyczna krew moze istotnie wptynac na transplantologie.
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Naukowcy zbadali, jak powstaja nowe stowa w
mediach spolecznosciowych

Jezyk ewoluuje w kontekscie spotecznym, a jego odmiany zawsze konkuruja ze soba.
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Telefony komorkowe nie powoduja
nowotworow mozgu

Wykazuja naukowcy w najnowszych badaniach.
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Ryzyko zawalu i udaru mozgu u kobiet

Z 30-letnim wyprzedzeniem zwyklym testem krwi mozna je wykry¢.
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Galaktyki sa duzo wieksze, niz sadzono

Galaktyka Andromedy juz od dawna oddziatuje na Droge Mleczna.
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System inteligentnego zarzadzania pojazdami
nagrodzony przez...

Nagrodzony przez Siemensa i PW.

Informacje dnia: Jak poradzic¢ sobie z koncem wakacji? Zalecenia w sprawie mpox sa racjonale i
adekwatne Przydatnos$¢ organdéw do przeszczepu Naukowcy zbadali, jak powstaja nowe stowa w
mediach spotecznosciowych Telefony komdérkowe nie powoduja nowotworéw mézgu Ryzyko zawatu i
udaru mdzgu u kobiet Jak poradzié¢ sobie z koncem wakacji? Zalecenia w sprawie mpox s racjonale i
adekwatne Przydatnos¢ organéw do przeszczepu Naukowcy zbadali, jak powstaja nowe stowa w
mediach spotecznosciowych Telefony komdérkowe nie powoduja nowotworéw mézgu Ryzyko zawatu i
udaru mdzgu u kobiet Jak poradzié¢ sobie z konicem wakacji? Zalecenia w sprawie mpox sa racjonale i
adekwatne Przydatnos¢ organéw do przeszczepu Naukowcy zbadali, jak powstaja nowe stowa w
mediach spotecznosciowych Telefony komdrkowe nie powoduja nowotworéw mézgu Ryzyko zawatu i
udaru mdzgu u kobiet

Partnerzy


http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32254.html
http://labnet.synozia.com/edukacja/32253.html
http://labnet.synozia.com/edukacja/32253.html
http://labnet.synozia.com/edukacja/32252.html
http://labnet.synozia.com/edukacja/32252.html
http://labnet.synozia.com/edukacja/32252.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32259.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32258.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32258.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32257.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32256.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32256.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32255.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32254.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32254.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32259.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32258.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32258.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32257.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32256.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32256.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32255.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32254.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32254.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32259.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32258.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32258.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32257.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32256.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32256.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32255.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32254.html
http://labnet.synozia.com/aktualnosci/32254.html

