WIEMY SKAD SIE
WZIELA CHOROBA
GENETYCZNA CASK

CASK jest zaburzeniem
jednogenowym spowodowanym
mutacjg genu CASK, ktory znajduje
sie¢ na chromosomie X. Sprawia to, ze
jest to zaburzenie sprzezone z
chromosomem X. Kobiety majg dwa
chromosomY X, podczas  gdy
mezczyzni tylko jeden. W wyniku nauki
o zdburzeniach  sprzezonych z
chromosomem X, okoto potowa
komorek w mbzgu kobiety nie bedzie
produkowaC zadnego biatka CASK,
podczas gdy potowa bedzie. U
mezczyzn cierpigcych na te chorobe,
zadna z ich komorek mézgowych nie
bedzie w stanie wyprodukowac
biatka CASK, co czyni jg Smiertelnaq.

Pacjenci z bardziej powszechng
formqg CASK zwang MICPCH majg
znaczqgce nieprawidtowosci w mdzgu,
ktére mozna zobaczy¢ na rezonansie
magnetycznym. Wykazujq réwniez
nieprawidtowe EEG.

Przyszie mozliwosci leczenia
obejmujg zastgpienie zmutowanego
genu, wigczenie normalnie

wyciszone] kopii genu u kobiet lub
zastgpienie biatka CASK.

CURE CASK

CASK Research Foundation
potqczyta sity z ACNRF Australia i
USA, Association Enfants CASK
France oraz nagradzanym zespotem
badawczym z Uniwersytetu
Kalifornijskiego w Davis aby
cklktk:)ywowqé zapasowq kopie CASK u
obiet.

Celem CASK jest pdjscie w Slady
innych zaburzeh genetycznych
sprzezonych z chrommosomem X:
CDKL5 i zespotu Retta. Reaktywacja
X zostata z powodzeniem
przeprowadzona dig genu CDKL5 (in
vitro) i genu MECP2 (w modelach
mysich). Zespot z UC Davis z
niecierpliwosciq czeka na mozliwosé
probowania swojej techniki na
genie CASK - %enie, ktory wykazuje
wszystkie markery bycia udanym
kandydatem do tej nowej terapii.

Wiecej informaciji mozna znalez¢ na
stronié www.caskresearch.org/help-
to-cure-cask/

CASK GENE
DISORDERS

CASK to gen, ktérego mutacja

powoduje jedno z dwbch
zaburzen: MICPCH lub XL-ID z
oczoplgsem lub bez.
Spotecznos¢ pacjentdw uzywa
terminu "CASK" w odniesieniu
do obu choréb. CASK
powoduje problemy
neurologiczne o szerokim
zakresie | ztozonych objawach.




OGOLNIEO
CASK

Zaburzenia genu CASK (CASK) to
dwa rzadkie zaburzenia
neurogenetyczne, ktére tgcznie
dotykajg okoto 1 na 2 miliony oséb
na catym Swiecie.

Osoby z CASK zazwyczdj nie mogq
chodzi€, sq niewerbalne i majg
powazng niepethosprawnosce
intelektualnq. CzterdzieSci procent z
nich ma napady padaczkowe, moze
wymagac¢ karmienia przez zgtebnik i
cierpie¢ na utrate wzroku if/lub
stuchu. Zaburzenia snu i problemy
behawioralne mogqg stanowic
powazne wyzwanie dla rodzin.

Osoby dotkniete chorobqg
wymagajqg statej opieki i nie sq w
stanie zy€ samodzielnie.

Wiekszo§¢ mezczyzn umiera w
okresie niemowlecym, a kobiety
Majg niepewne rokowania.

Typowe cechy CASK zwykle nie sq
widoczne po urodzeniu. Osoby z tym
zaburzeniem mogqg miec¢ trudnosci z
karmieniem, stabq kontrole gtowy i
zauwazalne opdznienie rozwoju
miedzy czwartym a dwunastym
miesigcem zycia.

Dzieci z CASK wymagajg intensywnej
terapii, aby pomoéc im sie rozwing€ lub
zachowaé¢ umiejetnosci. W  wiekszosci
przypadkdw CASK nie jest dziedziczne. CASK
dotyka przedstawicieli wszystkich ras i obu
ptci, choC ze wzgledu na to, ze mezczyzni sg
bardziej dotknieci tqg chorobq, wigkszoS¢
zyjqcej populacji stanowiqg kobiety. CASK
moze byC btednie zdiagnozowane jako
porazenie mdzgowe.

CASK ma pewne charakterystyczne cechy,
a mianowicie piekng urode, tagodne
usposobienie oraz zamitowanie do Swiatet i
niektorych dzwigkow.

Obecnie w Wielkiej Brytanii zdiagnozowano
CASK u ponad trzydziestu osob.

CASK Research Foundation jest
organizacjqg charytatywnq
zarejestrowanqg w Anglii i Walii pod
numerem 1197434. Laura Hattersley,
matka dziewczynki chorej na CASK,
zatozyta fundacje w 2022 roku.
JesteSmy zarejestrowani w
Urzedzie Regulacji Fundraisingu i
nalezymy do grupy czterech
fundacji wspotpracujgcych ze sobg
w celu dalszych badan nad tg
rzadkq choroba.

Website
www.caskresearch.org

Our website includes support for
families, the latest research papers and
common conditions associated with
CASK disorders.

Subscribe

You can subscribe to our monthly
newsletter on our website

Email info@caskresearch.org




