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(57) Альтернативные события сплайсинга в гене SCN1A могут приводить к непродуктивным
транскриптам мРНК, которые, в свою очередь, могут приводить к аберрантной экспрессии белка,
а терапевтические средства, которые могут нацеливаться на альтернативные события сплайсинга
в гене SCN1A, могут модулировать уровень экспрессии функциональных белков у пациентов
с синдромом Драве и/или ингибировать аберрантную экспрессию белка. Такие терапевтические
средства могут быть использованы для лечения состояния, вызванного дефицитом белка SCN1A,
SCN8A или SCN5A.
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