MITOFUSINA

Foreningen "PROJEKT MITOFUSIN 2” har grundats av en liten grupp féraldrar och slaktingar till manniskor,
framst barn, som lider av en séllsynt neuromuskular sjukdom: arftlig neuropati. Denna sjukdom orsakas av
en mutation av genen mitofusin 2 (MFN2), en form av sjukdomen Charcot-Marie-Tooth typ 2A (CMT2A).

Sjukdomen, som orsakas av en mutation av ett protein, ar extremt sallsynt. Den har ett genetiskt ursprung
och férhindrar anvandning av kroppsdelar som hander, ben och foétter. Patienten férsamras langsamt och
sjukdomen paverkar med tiden flera organ, och den sjuke tvingas ofta redan som barn att anvanda rullstol
och successivt blir totalt invalid. Hittills finns det inget botemedel, eftersom genen, vars uppgift ar att
syntetisera protein, upptacktes bara fér nagra ar sedan och ar fortfarande under studie.

Tack vare stoéd fran var mycket framstdende vetenskapliga forening, som har sitt sate vid Milanos
universitet, vill vi 6ka medvetenheten om denna ovanliga sjukdom genom var portal som innehaller
information om sjukdomen, forskningen, var verksamhet och vara erfarenheter.

Vart mal ar att komma i kontakt med alla dem som har mott och moéter denna sjukdom, som utvecklas
Iangsamt och orsakar ett tillstand av grav invaliditet. Genom att dela vara historier, samt utbyte av
information och erfarenheter, kan vi hjalpa varandra och bilda en stor grupp som kan vécka intresset hos
lakare, forskare och lakemedelsféretag for att snart hitta botemedel mot sjukdomen.

skriv tillinfo@progettomitofusina2.com
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