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Informacja dla pacjentow — projekt Euro-MRX

Niniejszy dokument jest wersjg do druku strony Euro-MRX (www.euromrx.com)
Zawiera informacje, ktére moga by¢ interesujace dla rodzin pacjentéow z uposledzeniem umystowym
zwigzanym z chromosomem X.

Ponizej znajdg Panstwo odpowiedzi na nastepujace pytania:

* Co to jest uposledzenie umystowe?

« Co to jest niespecyficzne uposledzenie umystowe zwigzane z chromosomem X (MRX)?
« Co to jest projekt Euro-MRX?

» Co ma na celu projekt EURO-MRX?

» Co moge zrobi¢, aby wspomoc projekt EURO-MRX?

« Jakie sg wyniki dotychczas prowadzonych badan?

Znalez¢ mozna rowniez dziat zawierajacy linki do innych stron internetowych zwigzanych z
problematyka uposledzenia umystowego.

Co to jest uposledzenie umystowe?

Amerykanskie Towarzystwo Psychiatryczne definiuje uposledzenie umystowe jako istotnie nizsze od
przecigtnego funkcjonowanie intelektualne (IQ ponizej 70), ujawniajace sie ponizej 18. roku zycia,
wspotwystepujace z istotnym ograniczeniem w zakresie dwoch lub wiecej sposrod nastepujacych
zdolnosci przystosowawczych: porozumiewania sie, samoobstugi, trybu zycia domowego, kontaktéw
spotecznych, korzystania z débr spoteczno-kulturowych, kierowania soba, troski o zdrowie i
bezpieczenstwo, zdolnosci szkolnych oraz sposobu organizowania wolnego czasu i pracy.

W 20-45% przypadkow uposledzenia umystowego w stopniu ciezkim i gtebokim nie jest znana jego
przyczyna. Odsetek ten wzrasta do 80% w przypadku uposledzenia umystowego w stopniu
umiarkowanym i lekkim.

Wsréd przyczyn uposledzenia umystowego sa czynniki srodowiskowe (infekcje wewnatrzmaciczne,
toksyczne substancje chemiczne, uzywki stosowane w cigzy) oraz czynniki genetyczne.

Czynniki genetyczne mozna podzieli¢ na przyczyny chromosomalne i jednogenowe. Zesp6t Downa
jest najczestsza przyczyna chromosomalng. Inne postacie niezréwnowazonych aberraciji
chromosomowych zwykle réwniez prowadza do powaznego uposledzenia umystowego. Dzieki
znacznemu postepowi w zakresie biologii molekularnej, znacznie poprawita sie wiedza dotyczaca
zaburzen jednogenowych. Identyfikacja nowych gendéw oraz analiza ich produktu biatkowego daje
nam nowe spojrzenie na rozwoj i funkcje moézgu.

Co to jest XLMR?

Juz w roku 1890 zaobserwowano przewage mezczyzn w instytucjach dla oséb uposledzonych
umystowo. Wyniki badan przeprowadzonych w kolejnych latach potwierdzity, ze wsrdd pacjentéw z
uposledzeniem umystowym liczba mezczyzn jest o 20-30% wieksza niz liczba kobiet. Postulowano, ze
geny zlokalizowane na chromosomie X odgrywajg gtdéwna role w uposledzeniu umystowym.

Pierwszym istotnym potwierdzeniem tej teorii byto odkrycie w roku 1970 zespotu tamliwego
chromosomu X. Wkrétce zidentyfikowano kilka innych form uposledzenia umystowego, zwigzanych z
chromosomem X. Wszystkie te zaburzenia naleza do grupy uposledzen umystowych zwigzanych z
chromosomem X (X-linked Mental Retardation, XLMR).
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Rycina 1: rodowdd przedstawiajacy spos6b dziedziczenia zwigzany z chromosomem X.

Rycina 1 przedstawia jak uposledzenie umystowe zwigzane z chromosomem X (XLMR) jest
dziedziczone w obrebie rodziny.

Gtéwna cecha tego typu dziedziczenia jest to, ze uposledzenie umystowe dotyczy tylko mezczyzn.
Dzieje sie tak dlatego, ze mezczyzni nie posiadaja drugiej (prawidtowej) kopii chromosomu X, ktéra
mogtaby kompensowac kopie uszkodzong. Zamiast drugiego chromosomu X, jak u kobiet, mezczyzni
posiadajg chromosom Y. Chromosom Y nie moze kompensowa¢ uszkodzonego chromosomu X,
poniewaz ich funkcje sg zupetnie odmienne.

Kobiety nie sg z reguty dotkniete zaburzeniami zwigzanymi z chromosomem X. Moga jednakze by¢
nosicielkami choroby. W takim przypadku druga kopia chromosomu X (z prawidtowym genem) moze
w wystarczajgcym stopniu kompensowac zaburzenia i u danej kobiety nie stwierdza sie objawéw
choroby.

Aktualnie uposledzenie umystowe zwigzane z chromosomem X dzieli sie na dwie grupy:

* [zolowane lub niespecyficzne uposledzenie zwigzane z chromosomem X, okreslane jako MRX

« Zespoty z uposledzeniem umystowym, okreslane jako MRXS

W przypadku MRX, uposledzenie umystowe stanowi jedyny objaw choroby, pacjent nie ma zaburzeh
neurologicznych, metabolicznych lub nieprawidtowosci w wygladzie twarzy (tzw. cech dysmorfii).

Grupa pacjentéw z MRX stanowi cel naszego badania. W ciggu ostatnich kilku lat zidentyfikowano 16
gendéw zaangazowanych w MRX. Istotng role w tym osiagnieciu odegrata scista wspétpraca kilku grup
badawczych oraz ustanowienie Konsorcjum Euro-MRX.

Co to jest projekt Euro-MRX?

Konsorcjum Euro-MRX jest to organizacja sktadajaca sie z szesciu wspotpracujacych ze soba
instytutow. Instytuty te posiadajg dtugoletnie doswiadczenie w zakresie badan nad genetycznymi
przyczynami uposledzenia umystowego. Wraz z szeregiem wspétpracujacych grup badawczych,
Konsorcjum wktada teraz caty wysitek w projekt Euro-MRX. Celem tego projektu jest identyfikacja
nowych genéw, ktére obok 16 gendéw juz poznanych genéw, odgrywaja role w rozwoju uposledzenia
umystowego Badanie funkcji biologicznych tych genéw pozwoli na osiagniecie nastepujacych celow:

e Poszerzenie mozliwosci diagnostyki przyczyn genetycznych uposledzenia umystowego u
pacjentéw z MRX.
e Poszerzenie wiedzy o funkcjonowaniu ludzkiego mézgu.

Wyniki badania projektu Euro-MRX bedg udostepnione pacjentom i ich rodzinom, dzieki bliskiemu
kontaktowi Konsorcjum Euro-MRX z organizacjami pacjentéw.
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Co ma na celu projekt EURO-MRX?

Przyczyne uposledzenia umystowego ustali¢ mozna tylko u okoto 50% wszystkich pacjentéw z
uposledzeniem umystowym. Odsetek ten jest niski wskutek braku odpowiednich genetycznych badan
diagnostycznych dla wigkszosci form uposledzenia umystowego. Dla niespecyficznego uposledzenia
umystowego zwigzanego z chromosomem X w ogéle nie ma badan diagnostycznych. Powoduije to, ze
przyczyna choroby jest niejasna, podczas gdy wyjasnienie jest bardzo potrzebne. Jest ono potrzebne
nie tylko w celu okreslenia prognozy i leczenia pacjentéw (co jest samo w sobie wazne), ale jest
rowniez istotne dla poradnictwa genetycznego w rodzinie osoby uposledzonej umystowo. Gtéwnym
celem projektu EURO-MRX jest wiec zwigkszenie mozliwosci diagnostyki DNA w przypadkach MRX.

Co moge zrobi¢, aby wspomoc projekt EURO-MRX?

Badania prowadzone w ramach projektu EURO-MRX zalezg w petni od dostepnosci DNA od
pacjentéw z MRX. Im wiecej pacjentow wiaczymy do naszych badan, tym wieksze sg szanse
znalezienia nowych genéw. | tym blizsi bedziemy zrozumienia problemu uposledzenia umystowego.
Szukamy rodzin, w ktérych (prawdopodobnie) wystepuje niespecyficzne uposledzenie umystowe
zwigzane z chromosomem X. W takich rodzinach jest zawsze kilku mezczyzn dotknietych
uposledzeniem umystowym (prosze zapoznac sie réwniez ze strona: Co to jest XLMR?). Mozesz
pomoc nam wyszukaé pacjentow do naszego badania.

By¢ moze znasz rodzine, gdzie kilku mezczyzn dotknietych jest uposledzeniem umystowym lub by¢
moze sam(a) jestes cztonkiem takiej rodziny. Mégtbys(Mogtabys) pomoc nam, informujac dotknietych
ta choroba ludzi o naszym projekcie i pytajac ich czy sg zainteresowani uczestnictwem w badaniach.
Lekarz bedzie mégt okresli¢ czy dana rodzina odpowiada wymaganiom projektu i pomoze
skontaktowac sie z nami. Dziekujemy za Twojg pomoc!

Jakie sg wyniki dotychczas prowadzonych badan?

Na chromosomie X znajduje sie okoto 50 do 100 gendw, ktére sg zaangazowane w MRX. Do chwili
obecnej, zidentyfikowano 16 sposréd tych gendéw. Chcemy ustalic, jaka doktadnie role w rozwoju MRX
odgrywa tych 16 genéw oraz geny, ktére dopiero zostang zidentyfikowane.

W tym celu, EURO-MRX ma do dyspozycji DNA i rodowody ponad 240 rodzin, w ktdrych wystepuje
MRX. Istniejg silne przestanki, ze uposledzenie umystowe w tych rodzinach spowodowane jest
defektem genu lub genéw na chromosomie X.

Zostanie przeprowadzona analiza mutacji DNA w rodzinach MRX. Ta metoda pozwoli wykazac, ktére
geny sg najczesciej zmutowane. Dla 11 sposréd 16 znanych gendw juz przeprowadzono taka analize.
Pozwolito to na nastepujace odkrycia:

e Mutacje w znanych genach MRX tylko w matym stopniu przyczyniajg sig¢ do rozwoju MRX w

badanych rodzinach.
e Aby znalez¢ nieznane geny konieczne bedzie przebadanie wiekszej ilosci rodzin.
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Linki do innych stron

Na tej stronie znalez¢ mozna linki do innych stron internetowych, na ktérych znajduja sie informacije
dotyczace uposledzenia umystowego i MRX. Jezeli uwazasz, ze jakas strona powinna zosta¢ dodana
do naszej listy, prosimy o przestanie e-maila z podanym linkiem na adres

links@euromrx.com.

www.thearc.org/fags/mrga.html
Jasny i czytelny przeglad aktualnych danych naukowych.

www.nichcy.org/pubs/factshe/fs8txt.htm
Ogolne informacje dla pacjenta oraz artykuty naukowe i historie osobiste.

www.aacap.org/publications/factsfam/retarded.htm

Ogdlne wprowadzenie do problemu uposledzenia umystowego. Strona stworzona przez Amerykanska
Akademig Psychiatrii Dzieci i Mtodziezy (American Academy of Child and Adolescent Psychiatry).
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