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Neue Studie aus Jena enthiullt
Geheimnisse der todlichen Erbkrankheit
MEDS1

Eine neue Studie deckt auf, wie Mutationen im IER3IP1-Gen
Mikrozephalie und andere schwerwiegende Erkrankungen
verursachen.

Jena. Alarmierende neue Erkenntnisse haben die Forschung zur
todlichen Erbkrankheit MEDS1 aufgeschreckt! Eine
bahnbrechende Studie, veroffentlicht im Open Access Journal
“Cellular and Molecular Life Sciences”, enthullt die
erschreckende Rolle des Proteins IER3IP1. Fehlendes IER3IP1
fuhrt zu schwerwiegenden Entwicklungsstérungen, die den
kleinen Patienten oft das Leben kosten - oft noch im fruhesten
Kindesalter! Diese schlimme Erkrankung ist durch Mikrozephalie,
Epilepsie und Diabetes gekennzeichnet und versteckt sich in den
tiefen Strukturen unserer Zellen.

Die hochkomplexen Mechanismen, die zu dieser verheerenden
Krankheit fUhren, wurden jetzt am Institut in Jena entschlusselt!
Forscher um Dr. Christoph Kaether haben nachgewiesen, dass
Mutationen im IER3IP1-Gen fatale Folgen haben. Diese Mutation
verursacht einen katastrophalen Fehltransport von
lebenswichtigen Proteinen, die fir das Uberleben von
Nervenzellen unverzichtbar sind. Die fehlende IER3IP1-Substanz
bewirkt eine Ausdehnung der Membranen des
endoplasmatischen Retikulums (ER) sowie eine gefahrliche
Aktivitat der Lysosomen - die kleinen Mullabfuhrzellen unseres
Korpers! Und als ob das nicht schon genug ware, behindert die
Mutation den Transport wichtiger Sortierproteine, was das
gesamte System ins Wanken bringt!



Neue Erkenntnisse fur die
Grundlagenforschung

Diese Entdeckungen sind ein echter Gamechanger fur die
Grundlagenforschung! Auch wenn MEDS1 extrem selten ist und
momentan keine sofortigen Therapieansatze in Sicht sind,
werfen die Ergebnisse ein neues Licht auf die Mechanismen
hinter ahnlichen neurobiologischen Erkrankungen. Eine
spannende Parallele gibt es zu einem verwandten Protein, YIPF5
- dessen Storung konnte ahnliche Katastrophen auslosen!

Doch die Herausforderungen bei dieser Forschung waren enorm!
,Die Aufklarung dieser komplexen Zusammenhange war vor
allem technisch enorm anspruchsvoll”, gesteht Dr. Kaether.
Doch Fortschritte in der Proteomik sowie bei
Zelloberflachenanalysen haben es dem Team ermoglicht, die
feinsten Unterschiede im Proteintransport aufzudecken. Diese
neuen Tools haben die Wissenschaftler in die Lage versetzt, die
spezifischen Veranderungen in der Zellstruktur zu erfassen, die
durch das Fehlen von IER3IP1 ausgelost werden.

Potenzielle Ansatze fur kunftige Therapien

Was kommt als Nachstes? Die Ergebnisse der Jenaer Studie
konnten sich als Schlussel zu zukunftigen Therapien erweisen!
Forscher schielen bereits auf vielversprechende Ansatze wie die
gezielte Korrektur des Proteintransports oder innovative
Methoden zur Gentherapie, die therapeutische Locher in
ahnliche Krankheiten stopfen konnten. Der Weg ist noch lang,
aber die Hoffnungen steigen!

Die Welt schaut auf Jena - Werden diese neuen Erkenntnisse
unser Verstandnis von Gehirnentwicklung revolutionieren? Die
Antwort liegt in der Forschung der Zukunft!
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