
   Zespół Pradera-Williego (PWS) jest rzadkim zespołem dysmorficznym, kojarzonym dotychczas z monstrualną otyłością
wynikającą z nadmiernego łaknienia, stanowiącym najlepiej poznany przykład dziedziczenia związanego z rodzicielskim
piętnowaniem genomu. Za jego etiologię odpowiada utrata materiału genetycznego pochodzenia ojcowskiego powstała przede
wszystkim w dwóch mechanizmach: delecji  (75%) oraz uniparentalnej disomii (mUPD) (20%). Rosnąca świadomość lekarzy
oraz rodziców dzieci z PWS, skutkują podejmowaniem działań zapewniających utrzymanie prawidłowej masy ciała u pacjentów
dotkniętych tym schorzeniem.  Sprawiło to, że zaburzenia psychiczne szeroko prezentowane przez pacjentów, zyskały szczególną
uwagę w świecie nauki.  Rozpowszechnienie zaburzeń psychotycznych wśród pacjentów z PWS jest znacznie częstsze niż w
populacji ogólnej i w zależności od etiologii powstania zespołu, może sięgać nawet do 60%, czyniąc ten rzadki zespół genetyczny
dobrym neurorozwojowym  modelem badań nad etiologią zaburzeń psychotycznych, w tym schizofrenii.
   Wiele badań skupia się na poszerzeniu wiedzy na temat etiologii schizofrenii, ciężkiej choroby psychicznej o przewlekłym,
nawracającym przebiegu z towarzyszącymi objawami psychotycznymi. Jedna z koncepcji zakłada immunologiczno-zapalne
podłoże tego schorzenia, podając przewlekły stan zapalny z towarzyszącym podniesieniem poziomu cytokin i innych markerów,
jako czynnik rozwoju opisywanych zaburzeń. Nasza grupa planuje wykorzystać PWS jako neurorozwojowy model badań nad
immunologiczno-zapalną koncepcją zaburzeń psychotycznych. Za cel stawiamy sobie scharakteryzowanie oraz wskazanie roli
czynników stanu zapalnego w etiologii rozwoju zaburzeń psychotycznych u pacjentów z PWS, uwzględniając mechanizm
powstania zespołu, czyli delecję lub uniparentalną disomię. Naszym zdaniem opisywany projekt przyczyni się do głębszego
poznania rzadkiego zespołu genetycznego jakim jest PWS, umożliwi wskazanie wspólnych podstaw etiologicznych zaburzeń
psychotycznych w PWS i schizofrenii a także wyznaczy możliwości określenia czynników stanu zapalnego stanowiących
predyktory rozwoju zaburzeń psychotycznych. Dodatkowo, w swoim badaniu, chcielibyśmy dokonać porównania funkcjonowania
poznawczego u pacjentów z PWS o etiologii mUPD oraz delecji, potomstwa osób chorujących na schizofrenię oraz osób
zdrowych, wykazując wpływ podprogowego stanu zapalnego na procesy poznawcze u pacjentów dotkniętych zaburzeniami
psychotycznymi albo zagrożonych ich rozwinięciem.
   Opisywana tematyka badawcza stanowi kolejny krok w kierunku zgłębiania etiologii zaburzeń psychotycznych, w tym
schizofrenii. Rozwinie ona niezbadany do tej pory udział czynników immunologiczno-zapalnych w rozwoju zaburzeń
psychicznych u pacjentów z PWS, a także przyczyni się do scharakteryzowania zespołu jako modelu służącego do kolejnych
badań w tej dziedzinie. Pogłębienie opisywanych badań o ewaluację funkcjonowania poznawczego u pacjentów z PWS z
uwzględnieniem etiologii zespołu i towarzyszących zaburzeń psychicznych, dodatkowo rozszerzy wiedzę zarówno o schorzeniu
jak i o wpływie podwyższonych markerów stanu zapalnego na wydajność procesów poznawczych.


