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Rola czynnikow epigenetycznych w etiopatogenezie atrezji przelyku.

Przyczyny wystepowania izolowanej postaci zaro$nigcia przetyku (EA) nie sa poznane. Na
obecnym poziomie wiedzy sugeruje si¢, ze istotng role w powstawaniu EA mogga odgrywac czynniki
pozagenetyczne. Badania molekularne oceniajace struktur¢ genomu u pacjentow z EA nie
zidentyfikowaty gendéw odpowiedzialnych za wystepowanie EA. W literaturze podaje si¢ czestsze
wystepowanie EA u jednego z bliznigt monozygotycznych w stosunku do populacji ogélnej. Celem
pracy jest analiza roli czynnikéw epigenetycznych w etiologii wystepowania EA. Zostanie
przeprowadzona analiza czynnikéw Ssrodowiskowych, oddziatujacych na rodzicow dziecka z EA
mogacych zaburza¢ proces powstawania gamet lub rozwo6j ptodu. W badaniu przeanalizujemy
material genetyczny, zar6wno pod wzgledem strukturalnym jak i pod wzgledem funkcjonowania
poszczegbdlnych gendw przy uzyciu najnowoczesniejszych technik genetyki molekularnej, oraz
ocenimy przydatnos¢ tej metody w zakresie analizy przyczyn izolowanych wad wrodzonych.

Badaniem objetych zostanie 6 par bliZznigt jednojajowych, w ktorych u jednego z rodzenstwa
wystepuje EA. Osoby z EA zostang wlaczone do grupy badawczej, zdrowe rodzenstwo bedzie
stanowito grupe kontrolng. W pierwszym etapie przeprowadzone zostanie szczegdélowe badanie
przedmiotowe i podmiotowe, a z rodzicami zostanie przeprowadzona autorska ankieta dotyczaca
wplywu czynnikow srodowiskowych w okresie okotokonepcyjnym i we wczesnym okresie cigzy. W
kolejnym etapie od uczestnikow badania zostanie pobrana probka krwi, ktora postuzy do
przeprowadzenia szczegdétowych badan molekularnych. Do badan w grupie os6b z EA zostanie
wykorzystana takze tkanka przeltyku pobrana podczas operacji naprawczej. Analiza réznic wynikow
badan, w grupie badawczej wzglgdem grupy kontrolnej, stanie si¢ punktem wyjscia do podjecia proby
powigzania charakteru zmian epigenetycznych z wystgpowaniem EA oraz blizszego poznania
mechanizmow odgrywajacych role w powstawaniu wady.

Planowane badania beda badaniami pionierskimi w skali §wiatowej, a ich wyniki, moga
mie¢ znaczenie dla zrozumienia podstaw molekularnych wystgpowania wad wrodzonych.



