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Molti casi di malattie genetiche sono dovuti alla presenza di mutazioni nonsense nel
DNA, Ie quali generano a loro volta codoni di Stop prematuri (PTCs) nel’RNA, che
interrompono I’attivita del gene, causando la produzione di un polipeptide piu corto,
non funzionale, che viene rapidamente degradato. Questo si riflette in gravi patologie,
come la Fibrosi Cistica (CF) e la Distrofia Muscolare di Duchenne (DMD).! Un
trattamento potenziale ¢ la promozione del readthrough dei PTCs e, ad oggi, il
principale farmaco candidato ¢ Ataluren.? Per far luce sui risultati controversi di
Ataluren e ottenere una migliore conoscenza del suo meccanismo d'azione, sono stati
progettati e sintetizzati diversi analoghi e testato gli stessi in cellule umane coltivate.>*
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