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Padaczka jest glownym negatywnym czynnikiem wptywajacym na zdrowie psychiczne. Szacowany
odsetek ogolnej populacji z aktywna padaczka wynosi 4-10 na 1000 osob. Szacuje si¢, ze na catym
swiecie kazdego roku padaczka jest diagnozowana u 2,4 miliona ludzi. Jest wiele czynnikow
powodujacych padaczke. Zrozumienie, w jaki sposob rozwija si¢ epilepsja, mozna uzyskaé poprzez
badania molekularne mechanizmoéow dziedzicznych form epilepsji. Jednym z nich jest wczesna
dziecigca encefalopatia padaczkowa (EIEE, Ohtahara i in., 1976). Wystepuje w 1/100 000 urodzen w
Japonii i 1/50 000 urodzen w Wielkiej Brytanii. Obecnie znaleziono ponad 70 r6znych wariantow tej
choroby powigzanych z mutacjami w réznych genach (http://omim.org/entry/308350#references) , w
tym bramkowanych napieciem kanatow jonowych Kv2.1 / KCNB1 (EIEE26). Istnieje znaczna
heterogeniczno$¢ fenotypowa tej choroby, ktora trudno jest sklasyfikowa¢ ze wzgledu na ograniczong

pule pacjentow. Zadanie to komplikuje fakt, ze mutacje w tym genie powodujg rézne wyniki
kliniczne, w tym encefalopati¢ padaczkowa (tj. zwyrodnienie psychiczne po wystapieniu napaddéw
padaczkowych), autyzm, deficyt werbalny itp. (De Kovel i in., 2017; Torkamani i in., 2014). W takich
przypadkach badanie na systemach zwierzgcych takich jak rozwijajacych sie zarodki danio
pregowanego, w ktoérym analiza duzej liczby okazoéw nie stanowi problemu, moze pomdc w
zrozumieniu przyczyny choroby na poziomie molekularnym. Ponadto moze pomdc opracowac
leczenie w postaci leku do leczenia lub tagodzenia nabytej padaczki. Dlatego opracowalismy system
testow na zwierzgtach oparty na danio pregowanego, oparty na analizie wad zachodzacych w
rozwijajacym si¢ zmutowanym danio prggowanym z mutacja Kenbl. Teraz planujemy zbada¢ wptyw
ro6znych zmutowanych form KCNBI1 zidentyfikowane u ludzi na rozw6j mozgu i narzadéow
czuciowych u danio pregowanego. Mamy nadziej¢, ze pomogtoby to zrozumie¢ molekularne
mechanizmy epilepsji i zdefiniowac¢ r6zne kategorie mutacji. Moze to pomdc w opracowaniu
niezawodnej terapii u ludzi.



