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Terapia genowa w zelu dla "dzieci motyli"

Aplikowany na skore zel zawierajacy wirusa dostarczajacego do komoérek DNA, pozwala
leczy¢ pecherzowe oddzielanie sie naskdrka (epidermolysis bullosa, EB), rzadka chorobe
genetyczna, ktora prowadzi do powstawania na skorze pecherzy i niegojacych sie ran -
informuje ,Nature Medicine”.
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Choroby z grupy Epidermolysis bullosa sa niezwykle rzadkie - wystepuja mniej wiecej u 2 oséb na
100 000. Z powodu réznych mutacji nie sa aktywne geny dla biatek zapewniajacych skorze
i wysciotce narzadow wewnetrznych odpowiednia wytrzymatosé. Juz od urodzenia skdra chorych jest
niezwykle delikatna - pod wplywem nawet niewielkiego urazu powstaja pecherze i bardzo trudno
gojace sie rany. Pecherze pojawiaja sie zwtaszcza na tokciach, kolanach i w przetyku, dochodzi do
uporczywych infekcji skory, powstaja blizny, pojawia sie rak skory. O dzieciach z ta choroba moéwi sie
"dzieci motyle" - ich skora jest niemal tak wrazliwa, jak skrzydetka motyli, z ktérych ztuszcza
drobniutkie tuski najlzejszy dotyk. Chorzy zwykle umieraja jako mtodzi dorosli.

Eksperymentalne metody leczenia obejmuja przeszczepy skoéry lub komérek macierzystych
dostarczajacych biatka, ktérego brakuje w danej postaci EB (chorobe moga spowodowac rézne
mutacje). Znany jest wloski przypadek z roku 2017: chtopcu, ktory stracit wiekszos¢ skory uratowaty
zycie wyhodowane w laboratorium arkusze komorek macierzystych. Jednak ta droga metoda jest
niedostepna w wiekszosci krajow.

Opracowano kilka eksperymentalnych terapii genowych dla tej choroby, jednak najprostsza
w stosowaniu jest uzycie zelu zawierajacego wirusa opryszczki, ktory wprowadza do komorek skory
odpowiedni gen. Taki zel rozprowadzany jest po skérze jak masé.

Mate badanie kliniczne dotyczyto pacjentow z recesywna dystroficzna EB (RDEB), ktérym brakowato
biatka skory zwanego kolagenem VII. Zespdt kierowany przez dermatologa ze Stanford University
School of Medicine, Petera Marinkovicha opracowat zel zawierajacy wirusa najlepiej znanego
z wywolywania opryszczki. Zostat zmodyfikowany tak, aby zawierat gen kolagenu VII i nie mogt sie
replikowac.

Jedna z zalet wirusa opryszczki jest to, ze jego genom jest wystarczajaco pojemny dla duzego genu
kolagenu VII. Ponadto wirus ten wyewoluowal, aby unikna¢ wywotania skutecznej odpowiedzi ze
strony ukladu odpornosciowego czlowieka - wtasnie dlatego wiekszos¢ infekcji wirusem opryszczki
nigdy nie ustepuje. Oznacza to, ze w przeciwienstwie do wiekszosci wirusowych terapii genowych,
pacjenci moga otrzymywac wiele terapii wykorzystujacych wirusa opryszczki.

Marinkovich i wspolpracownicy po raz pierwszy wykazali, ze leczenie zelem pobudzito produkcje
kolagenu VII w skérze pacjentéw z RDEB i myszy z ta sama mutacja. W 2018 r. rozpoczeli badanie
kliniczne finansowane przez firme Krystal Biotech Inc. Na rany dziewieciu pacjentow, w tym trojga
dzieci, naniesiono krople zelu, ktory nastepnie rozprowadzano bandazem. Pacjenci byli leczeni co 1
do 3 dni przez 25 dni.

We wszystkich przypadkach z wyjatkiem jednego, rany zagoily sie w ciagu 3 miesiecy po
zakonczeniu leczenia. Rana stopy jednego pacjenta w wieku 5 lat wymagata dwdch cykli leczenia, ale
ostatecznie zagoita sie po 8 miesiacach. Dla poréwnania, rany leczone zelem placebo czasami goily
sie, ale potem ponownie otwieraly. Nie kazda rana leczona nowym zZelem w peini sie zagoita, ale
»wyniki sa catkiem dobre” - wskazat Marinkovich.

Wektor wirusowy nie wnika gteboko w nienaruszona skére, wiec nie moze catkowicie zapobiec
powstawaniu pecherzy. A poniewaz kolagen VII ulega degradacji - a leczone komorki skéry w koncu
zluszczaja sie - zel musi zosta¢ ponownie natozony. Mimo to, jak zaznaczyt Marinkovich, terapia
znacznie poprawia jakos$¢ zycia pacjentow. Jego zespol planuje teraz przetestowanie zelu na innych
typowych ranach u pacjentow z RDEB, w rogowce, przetyku i okolicy odbytu. Inni specjalisci
sugeruja, ze stosowanie zelu z wirusami na mate rany mozna by taczy¢ z przeszczepami skory badz
komorek macierzystych w przypadku wiekszych zmian chorobowych.

Firma Krystal Biotech planuje w tym roku uzyskaé¢ zgode organu regulacyjnego, testuje rowniez dwie



podobne terapie genowe: zel dla pacjentow z rybia tuska, choroba, ktora powoduje suchosc,
tuszczenie skory i zastrzyk dla zdrowych, starzejacych sie osob, aby sprawdzi¢, czy dostarczenie
genu kolagenu moze wygtadzi¢ zmarszczki.
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Zdrowych i Pogodnych Swiat Bozego
Narodzenia

Najserdeczniejsze zyczenia zdrowych, radosnych i pogodnych Swiat Bozego Narodzenia.
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Zapraszamy na wyjatkowa edvcie Targow PCI
Days 2025!

Odbeda sie one w dniach 11-13 czerwca w Expo XXI w Warszawie.

¢

23-12-2024

Zawal juz dawno przestal bv¢ chorob
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Kobiety czesto nie czuja typowych bélow co skutkuje gorszymi wynikami.
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Swiateczna apteczka
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Radioaktywny pluton sie nie ukryje

Naukowcy znajduja go nawet na lodowcach
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Zloty Medal Chemii przyznany po raz 14

Wytoniono autoréw najlepszych prac licencjackich i inzynierskich.
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Polacy sa umiarkowanie prospoteczni

Polacy chca wspiera¢ materialnie.

Zwiazek miedzy trauma z dziecinstwa a
zespotem jelita drazliwego

Pokazaly badania polskich naukowcdw.
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