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Geny kazdego czlowieka zawieraja informacj¢ na temat jego wygladu, usposobienia, stanu
zdrowia i podatnos$ci do zachorowania na okreslone schorzenia. Czasem rodzimy si¢ z
uszkodzeniem w genie, ktére powoduje, ze gen ten nie dziata prawidlowo i jego produkt nie
moze spetnia¢ swojej funkcji. Woéwcezas zaczyna si¢ choroba, ktorg nazywamy wrodzong
(genetyczng). Medycyna XXI wieku bedzie wykorzystywaé informacje genetyczng pacjenta
jako istotny element budujacy opieke medyczng. Mimo iz znane sg juz liczne geny
powodujace choroby czlowieka, wcigz nie posiadamy cato§ciowego obrazu dotyczacego
udziatu okreslonych gen6éw i ich zmian w patogenezie chorob.

Padaczka (epilepsja) jest najczestsza choroba uktadu nerwowego u dzieci i jedng z
najczestszych u dorostych. Ocenia si¢, ze choruje na nig ok. 1% ludzi. Padaczka moze
ujawni¢ si¢ w kazdym wieku od wczesnego dziecinstwa do pdznej starosci, ale w ok. 80%
przypadkéw rozpoczyna si¢ przed 20 rokiem zycia. Przyczyny jej wystgpowania sg
réznorodne, zar6wno wrodzone, jak i nabyte, moze wystepowaé samoistnie, albo tez jako
sktadowa ztozonych zespotow chorobowych. Padaczki uwarunkowane genetycznie
charakteryzuja si¢ wystepowaniem u licznych cztonkéw tej samej rodziny, co wskazuje na
fakt, ze uszkodzony gen jest przekazywany z pokolenia na pokolenie. Dotychczas poznano
liczne geny zwigzane z warunkowaniem zespoldw padaczkowych. Wciaz jednak nie znamy
wszystkich genow 1 mutacji powigzanych z choroba, co jest o tyle istotne, ze rodzaj zmiany
niejednokrotnie warunkuje podejscie terapeutyczne.

Projekt zostat oparty na przeprowadzonych uprzednio badaniach, w ktérych
zidentyfikowaliémy rodzing obcigzong dziedziczng encefalopatia padaczkowa, w ktorej nie
wystepuje dziedziczenie zmiany w zadnym z gendw o znanym zwigzku z dziedziczna
epilepsja. U chorujacych na padaczke dzieci znalezlismy jednak zmiany w genach, ktore nie
zostaty dotad powigzane z tg chorobg. Celem projektu jest zatem dalsza analiza znalezionych
zmian, ktora w konsekwencji doprowadzi do identyfikacji nie poznanych dotad zmian
genetycznych, lezacych u podtoza encefalopatii padaczkowych, co utatwi dalszg diagnostyke

i leczenie tej grupy chorob.



