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             Gén - Ritka betegség okát azonosították magyar kutatók

            
            Több mint kétévnyi kutatómunkával új gént azonosított egy szerteágazó idegrendszeri tüneteket eredményező, tisztázatlan genetikai hátterű, ritka neurológiai betegség kialakulásának hátterében egy magyar kutatócsoport - közölte a Semmelweis Egyetem.

                        A vizsgálat kiderítette, hogy az MSTO1 nevű gén hibája miatt alakultak ki a kutatásban résztvevő anyának és két gyermekének tünetei,amelyek egyrészt az izomzat sorvadása, másrészt a központi idegrendszer fejlődési rendellenessége következtében jöttek létre. A Nemzeti Agykutatási Program keretében elért eredményeket a Molnár Mária Judit vezette kutatócsoport az EMBO Molecular Medicine szaklapban publikálta.



Mindhárom résztvevő teljes géntérképét megvizsgálták, majd a talált eredményeket összevetették a referencia emberi genommal. Végül a klinikai tünetek és a korábbi diagnosztikai eredmények ismeretében sikerült kiválasztani azt a gént, amely igen nagy valószínűséggel a tüneteik mögött állhat - olvasható a közleményben, amely szerint a szekvenáláskor találták meg a mitokondriumok dinamikáját befolyásoló gént.

Funkcionális vizsgálatokra is szükség volt ahhoz, hogy igazolni lehessen, valóban a korábban emberi betegséggel kapcsolatban nem ismert gén mutációja okozza a tüneteket.

A közlemény kitér arra is: ritka betegcsoportról van szó, amelynél az izomrendszer betegsége társult idegrendszeri fejlődési rendellenességekkel.

A tünetek szerteágazóak, a gyerekeknél inkább az autizmusra és szkizofréniára mutató jelek jelentkeztek, az anyánál pedig inkább az izompanaszok és egyensúlyzavar domináltak, emellett érintettek voltak a csontok, a kötőszövetek, a máj és az endokrin szervek is.

Molnár Mária Judit, az egyetem Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézetének igazgatója szerint azért különleges ez az eredmény, mert még manapság sem könnyű egy új gént felfedezni betegségek hátterében.

Az MSTO1-nek eddig nem vizsgálták az emberi vonatkozásait, csak baktériumokban írták le a hatását. Külön érdekesség, hogy a magyar vizsgálatot követően, attól függetlenül, egy olasz kutatócsoport is talált olyan beteget, akiknek a tüneteit ugyanennek a génnek a hibája okozza. A két kutatócsoport eredményeiből kiderült, hogy nem extrém ritka az eddig soha nem vizsgált gén jelentősége az örökletes neurológiai betegségekben.
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                                Kövesse Ön is figyelemmel a Magyar Neurológiai Társaság bejegyzéseit a közösségi oldalakon, ahol folyamatosan tájékozódhatnak a legfrissebb hazai és nemzetközi szakmai hírekről.
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                                 A Társaság megalakításá-
nak célja a stroke kezelé-
sében résztvevő szakem-
berek és szakterületek összefogása, a stroke be-
tegség kezelésének fej-
lesztése.
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 Társaság
                            


                            
                            
                            Prof. Dr. Banczerowski Péter

                            

                            
                                 A Magyar Idegsebészeti Társaság célja a magyar idegsebészet fejlesztése, a tagok tudományos ismere-
tének bővítése és orvos-etikai nevelése.
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                            Magyar Fejfájás
 Társaság
                            


                            
                            
                            Dr. Kerényi Levente

                            

                            
                                 A Társaság működése ki-
terjed a fejfájás prevenció-
jára és kutatására is, célja a fejfájás betegségek haté-
kony kezelésének előmoz-
dítása.
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                            Magyar Neuropathológiai
 Társaság
                            


                            
                            
                            Dr. Pál Endre

                            

                            
                                A Társaság fő célkitűzése a betegség megelőzésé-
nek és kezelésének fő irányelveinek meghatáro-
zása a szakma és a lai-
kusok számára.
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                            Magyar Idegtudományi
 Társaság
                            


                            
                            
                            Prof. Dr. Hernádi István

                            

                            
                                A Társaság azokat a szak- 
embereket tömöríti, akik az idegtudomány szakterüle-
tein folytatnak kutatásokat, illetve akik érdeklődnek az idegtudományok módsze-
rei és eredményei iránt.
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                            Dr. Novák László

                            

                            
                                 A Társaság kezdeményezi a betegségcsoporttal kapcsolatos kutatásokat, nemzetközi kapcsolatokat teremt, elősegíti a neuro-onkológia oktatását.
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                            Magyar Neuroradiológiai 
 Társaság
                            


                            
                            
                            Dr. Várallyay Péter

                            

                            
                                A Társaság célja a hazai neuroradiológiai szaktudás fejlesztése, a hazai és külföldi oktatási és szak-
mai tevékenység elősegí-
tése.
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                            Magyar Klinikai
 Neurofiziológiai Társaság
                            


                            
                            
                            Prof. Dr. Fekete István

                            

                            
                                 A Társaság nemcsak mint tudományos egyesület tevékenykedik, de feladatá-
nak tekinti a szakmai tevé-
kenység minőségi ellen-
őrzését és garanciáját is.
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                            Magyar Neuroimmunológiai 
 Társaság
                            


                            
                            
                            
                            Dr. Rózsa Csilla

                            

                            
                                 A Társaság célja tagjainak szakmai tevékenységét elősegítve állást foglalni az egyes szakterületek tevé-
kenységét illetően.
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                            Magyar Gyermekneurológiai 
 Társaság
                            


                            
                            
                            Prof. Dr. Hollódy Katalin

                            

                            
                                A gyermekgyógyászat és idegsebészet szakembe-
reit összefogva végzi a Társaság kutatási és szervezési tevékenységét.
                            

                            
                                ›› www.gyermekideggyogyaszat.hu
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 Parkinson Társaság
                            


                            
                            
                            
                            Prof. Dr. Kovács Norbert

                            

                            
                                A Társaság fő célkitűzése a betegség megelőzésé-
nek és kezelésének fő irányelveinek meghatáro-
zása a szakma és a lai-
kusok számára.
                            

                            
                                ›› www.parkinson-tarsasag.hu
                            

                            
                            

                        



                        

                            
                            

                            
                            Magyar Alvásdiagnosztikai 
és Terápiás Társaság
                            


                            
                            
                            Dr. Kunos László

                            

                            
                                A Társaság célja, hogy informálja a lakosságot az alvászavarok lehetséges hátteréről, következménye-
iről, illetve kezelési módjai-
ról.
                            

                            
                               ›› www.alvastarsasag.hu
                            

                            
                            

                        



                    


                    
                        

                            
                            

                            
                            Magyar Epilepszia 
 Liga
                            


                            
                            
                            Prof. Dr. Janszky József

                            

                            
                                 A Társaság célja a felnőtt és gyermek epilepsziás betegek orvosi, rehabilitá-
ciós és szociális ellátásá-
nak koordinálása, szakem-
berek továbbképzése, irányelvek kidolgozása.
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                                    Horányi Béla Klinikai 
 Idegtudományi Társaság
                                


                                
                                    
                                    Dr. Folyovich András

                                

                                
                                    A Társaság célja a klinikai-tudományok területén belül az úgynevezett csúcskuta-
tás eredményeinek friss is-
mertetése és amennyire lehetséges, művelése is, a lehető legmagasabb szinten.
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 Társaság
                            


                            
                            
                            Dr. Boczán Judit

                            

                            
                                A Társaság célja tagjainak szakmai tevékenységét elősegítve állást foglaljon a neurogenetikai vizsgálatok irányelveiről, a therápiás törekvésekről és elősegít-
se az oktatást.
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                            Magyar Neuroszonológiai
 Társaság
                            


                            
                            
                            Dr. Németh László

                            

                            
                                A Társaság célja a közös szakmai irányvonalának kialakítása, fejlesztése, a szakmai alapkövetelmény-rendszer kidolgozása, egy-
séges képzési rendszer kialakítása.
                            

                            
                                ›› www.neurosonologia.hu
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 Neuro-ophthalmológiai Szekciója
                            


                            
                            
                            Dr. Somlai Judit

                            

                            
                                Neuro-ophthalmológus, aki a látászavart okozó megbetegedések okának keresésével, meghatározásával és kezelésével foglalkozik.
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 Társaság
                            


                            
                            
                            Dr. Budai Erika

                            

                            
                                A Társaság célja az akut és krónikus fájdalom szindrómában szenvedő betegek teljes körű ellátásának szakmai tudományos eszközökkel történő előmozdítása.
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 Társaság
                            


                            
                            
                            Dr. Cserháti Péter

                            

                            
                                Társaságunk a rehabilitáció bármely területével foglalkozó tagok önkéntes társulásán alapuló, hazai és nemzetközi egészségügyi kapcsolatok fejlesztését elősegítő szervezet.
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