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Streszczenie popularnonaukowe

Wady wrodzone uktadu kostno-szkieletowego cziowicka stanowia drugg co do czgsto$ci grupe
wrodzonych wad rozwojowych. Prawidtowy rozwdj embrionalny uktadu kostno-szkieletowego
organizmu zalezy od precyzyjnego wspétdziatania wielu gendw rozwojowych oraz sekwencji nimi
sterujacych, ktore sprawiaja, ze dany gen dziata w $cisle okreslonym narzadzie i momencie rozwoju.
Niniejszy wniosek koncentruje si¢ na badaniach genetycznych przyczyn wybranych wad wrodzonych
uktadu kostno-szkieletowego cztowieka, tj. wad krggostupa i jego struktur kostnych, czyli kregow.
Badania beda dotyczyty molekularnych przyczyn rozwoju zespotu Klippla-Feila, potkregow, krggow
motylich, fuzji kregéw oraz innych wad strukturalnych kregow.

Postgp w dziedzinie metod sekwencjonowania DNA oraz RNA umozliwia obecnie badania catych
genomow pojedynczego pacjenta. Dzigki nowoczesnym metodom sekwencjonowania nastepnej
generacji (NGS) mozliwe jest odkrywanie nowych przyczyn chordb dziedzicznych oraz wad
wrodzonych cztowieka, nawet w przypadkach, w ktorych wada wystepuje tylko u jednej osoby w
rodzinie. Wedlug obecnego stanu wiedzy istniejg silne przestanki, by twierdzi¢, ze wady kostne, w
tym kregostupa, uwarunkowane sg gtdéwnie mutacjami w niekodujacych fragmentach DNA.

Identyfikacja nowych zmian genetycznych (kodujacych i niekodujacych) odpowiedzialnych za
morfogeneze kregostupa bedzie stanowila istotny wktad w dziedziny genetyki klinicznej, biologii
molekularnej i genetyki rozwoju. Uzyskane wyniki poszerza wiedz¢ o wrodzonych wadach
rozwojowych cztowieka, jak réwniez pozwola uzyska¢ wglad w procesy regulacji gendéw
rozwojowych oraz mechanizmy embriogenezy cztowieka i innych krggowcéw. Podsumowujac,
lepsze zrozumienie etiologii genetycznej badanych wad wrodzonych, oprécz istotnego wkladu w
rozwoj nauk podstawowych, bez watpienia umozliwi skuteczniejsza diagnostyke, prognozowanie,
leczenie 1 poradnictwo genetyczne w tej heterogennej grupie zaburzen rozwojowych.



