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Aneuploidia to obecno$¢ nieprawidtowej liczby chromosoméw w komorce, ktora prowadzi do
poronien lub powaznych zaburzen rozwojowych. Zesp6t Downa, czyli Trisomia 21, to stan
spowodowany dodatkowa kopig chromosomu 21. Trisomia 21 objawia si¢ migdzy innymi
niepetnosprawnoscig intelektualng, wadami serca i choroba Alzheimera. Chromosom 21 koduje
okoto 230 genow, ale co zaskakujace, komodrki zawierajace dodatkowa kopie tego chromosomu
produkuja wigcej RNA nie tylko z matrycy DNA tych genow, ale takze z genow znajdujacych si¢ na
innych chromosomach. Jak dotad nie jest znany mechanizm prowadzacy do tych globalnych zmian
w ekspresji genow. W tym projekcie wykorzystam komorki macierzyste pochodzace od pacjentéw z
zespotem Downa, aby 1) zbada¢ mechanizmy umozliwiajace zwigkszong produkcje RNA w
komorkach z Trisomig 21, 2) zrozumie¢, jak komoérki te radzg sobie ze zwickszonym catkowita
iloscia RNA oraz 3) zidentyfikowa¢ czynniki biatkowe zaangazowane w zwigkszong produkcje
RNA.

Badania te umozliwig poznanie mechanizméw prowadzacych do globalnych zmian w ekspresji
gené6w w T21 1 przyczynig si¢ do zrozumienia udziatu aneuploidii w innych chorobach, takich jak
nowotwory. W szerszym horyzoncie czasowym, wyniki tego projektu moga przyczyni¢ si¢ do
opracowania skutecznych terapii chorob charakteryzujacych si¢ nieprawidtowym kariotypem.



