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Informacje dla lekarzy — projekt Euro-MRX

Niniejszy dokument zawiera drukowang wersje informacji dla lekarzy, znajdujacej sie na stronie
internetowej EURO-MRX (www.euromrx.com). Zawiera ona informacje, ktére moga by¢ interesujace
dla lekarzy zajmujacych sie problemem uposledzenia umystowego.

Ponizej znajdg Panstwo odpowiedzi na nastepujace pytania:

Co to jest projekt EURO-MRX?

Co ma na celu projekt EURO-MRX?

Co moge zrobi¢, aby wspoméc projekt EURO-MRX?
Jakie sa wyniki dotychczas prowadzonych badan?

Znalez¢ mozna réwniez dziat zawierajacy linki do innych stron internetowych zwigzanych z
uposledzeniem umystowym.

Co to jest projekt EURO-MRX?

Konsorcjum EURO-MRX jest to organizacja sktadajaca sie z szesciu wspotpracujacych ze sobg
instytutéw. Instytuty te posiadajg diugoletnie doswiadczenie w zakresie badan nad genetycznymi
przyczynami uposledzenia umystowego. Wraz z szeregiem wspotpracujacych 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 funkgji biologicznych tych genéw pozwoli na osiagniecie nastepujacych celéw:

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

Wyniki badania projektu EURO-MRX beda udostepnione pacjentom i ich rodzinom, dzieki bliskiemu
kontaktowi Konsorcjum EURO-MRX z organizacjami pacjentow.

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 materiatu DNA od
pacjentéw z MRX. Im wiecej pacjentow mozemy wigczy¢ do naszych badan, tym wieksze sa szanse
znalezienia nowych gendw. | tym wieksze sg szanse przyblizenia sie do zrozumienia uposledzenia
umystowego.

Jako lekarz mozesz pomdéc nam kierujac do nas pacjentéw, u ktérych podejrzewane jest MRX. Mozna
kontaktowac sie z nami pod adresem:

Katedra i Zaktad Genetyki Medycznej
Akademii Medycznej w Poznaniu

ul. Grunwaldzka 55, pawilon 15
60-352 Poznan
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lek. med. Magdalena Badura
magda badura@hotmail.com

Tel.: 0048618671216
Kryteria wyboru decydujace o wiaczeniu danej rodziny do naszego programu sa nastepujace:

e W rodzinie musi wystepowac¢ dwéch lub wiecej mezczyzn z uposledzeniem umystowym
izolowanym lub stanowigcym czesc¢ zespotu.

e Rodowdd odpowiada sposobowi dziedziczenia zwigzanemu z chromosomem X.

e Od co najmniej jednego z uposledzonych umystowo cztonkéw rodziny, musi zosta¢ pobrana
krew w ilosci 10 ml.

e Wszystkie dane kliniczne muszg zosta¢ udostepnione konsorcjum EURO-MRX
(gwarantowane jest zachowanie prywatnosci pacjentéw)

Dziekujemy za Twojg pomoc!

Jakie sa wyniki dotychczas prowadzonych badan?

Na chromosomie X znajduje sie okoto 50 do 100 gendw, ktdre sg zaangazowane w MRX. Do chwili
obecnej, zidentyfikowano 16 sposréd tych gendéw. Chcemy ustalié, 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 ktérych 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 wykaza¢, 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.

Linki do innych stron
Na tej stronie znalez¢ mozna linki do innych stron internetowych, na ktérych znajduja sie informacje

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.molgen.mpg.de/~abt_rop/mr/welcome.html
Naukowe podstawy informacji z Max Planck Institute w Berlinie (uczestnik konsorcjum EURO-MRX).

www.ggc.org/xlmr_update.htm
Informacje naukowe z Greenwood Genetic Center.
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