Zespot Pradera-Williego (PWS) jest rzadkim zespotem dysmorficznym, kojarzonym dotychczas z monstrualna otytoscia
wynikajaca z nadmiernego taknienia, stanowigcym najlepiej poznany przyktad dziedziczenia zwigzanego z rodzicielskim
pietnowaniem genomu. Za jego etiologie odpowiada utrata materiatu genetycznego pochodzenia ojcowskiego powstata przede
wszystkim w dwéch mechanizmach: delecji (75%) oraz uniparentalnej disomii (mUPD) (20%). Rosnaca $wiadomos¢ lekarzy
oraz rodzicOw dzieci z PWS, skutkuja podejmowaniem dziatan zapewniajacych utrzymanie prawidtowej masy ciata u pacjentow
dotknietych tym schorzeniem. Sprawito to, ze zaburzenia psychiczne szeroko prezentowane przez pacjentéw, zyskaty szczegdlng
uwage w Swiecie nauki. Rozpowszechnienie zaburzen psychotycznych wsréd pacjentdw z PWS jest znacznie czestsze niz w
populacji ogdlnej i w zaleznosci od etiologii powstania zespotu, moze siega¢ nawet do 60%, czynigc ten rzadki zesp6t genetyczny
dobrym neurorozwojowym modelem badan nad etiologig zaburzen psychotycznych, w tym schizofrenii.

Wiele badan skupia sie na poszerzeniu wiedzy na temat etiologii schizofrenii, ciezkiej choroby psychicznej o przewlektym,
nawracajacym przebiegu z towarzyszacymi objawami psychotycznymi. Jedna z koncepcji zaktada immunologiczno-zapalne
podtoze tego schorzenia, podajac przewlekty stan zapalny z towarzyszacym podniesieniem poziomu cytokin i innych markeréw,
jako czynnik rozwoju opisywanych zaburzen. Nasza grupa planuje wykorzysta¢ PWS jako neurorozwojowy model badan nad
immunologiczno-zapalng koncepcja zaburzen psychotycznych. Za cel stawiamy sobie scharakteryzowanie oraz wskazanie roli
czynnikéw stanu zapalnego w etiologii rozwoju zaburzen psychotycznych u pacjentéw z PWS, uwzgledniajac mechanizm
powstania zespotu, czyli delecje lub uniparentalng disomie. Naszym zdaniem opisywany projekt przyczyni sie do glebszego
poznania rzadkiego zespotu genetycznego jakim jest PWS, umozliwi wskazanie wspolnych podstaw etiologicznych zaburzen
psychotycznych w PWS i schizofrenii a takze wyznaczy mozliwosci okreslenia czynnikow stanu zapalnego stanowigcych
predyktory rozwoju zaburzen psychotycznych. Dodatkowo, w swoim badaniu, chcielibysmy dokona¢ poréwnania funkcjonowania
poznawczego u pacjentéw z PWS o etiologii mUPD oraz delecji, potomstwa 0s6b chorujacych na schizofrenie oraz oséb
zdrowych, wykazujac wptyw podprogowego stanu zapalnego na procesy poznawcze u pacjentéw dotknietych zaburzeniami
psychotycznymi albo zagrozonych ich rozwinieciem.

Opisywana tematyka badawcza stanowi kolejny krok w kierunku zgtebiania etiologii zaburzen psychotycznych, w tym
schizofrenii. Rozwinie ona niezbadany do tej pory udziat czynnikéw immunologiczno-zapalnych w rozwoju zaburzen
psychicznych u pacjentéw z PWS, a takze przyczyni sie do scharakteryzowania zespotu jako modelu stuzacego do kolejnych
badan w tej dziedzinie. Pogtebienie opisywanych badan o ewaluacje funkcjonowania poznawczego u pacjentow z PWS z
uwzglednieniem etiologii zespotu i towarzyszacych zaburzen psychicznych, dodatkowo rozszerzy wiedze zaréwno o schorzeniu
jak i o wptywie podwyzszonych markeréw stanu zapalnego na wydajno$¢ proceséw poznawczych.



