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Odkryto gen, ktory predysponuje do choroby
Crohna

Wyniki pracy naukowcédw z USA i Kanady wykazaly, ze jeden rodzaj mutacji w tym genie chroni
przed wystapieniem choroby.
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Odkrycie to moze pomdc w opracowaniu terapii choroby Crohna i wrzodziejacego zapalenia jelita
grubego - donosi raport opublikowany w internetowej wersji pisma "Science". Choroba
Lesniowskiego-Crohna to przewlekly proces zapalny Sciany przewodu pokarmowego. Moze dotyczy¢
kazdego jego odcinka, lecz najczesciej lokalizuje sie w koncowej czesci jelita cienkiego oraz
poczatkowej jelita grubego. Doktadna przyczyna powstania choroby nie jest znana, podobnie nie jest
znana skuteczna metoda leczenia.

Dotychczas stosuje sie tylko leczenie poprawiajace komfort zycia pacjentow, najczesciej podaje sie
leki przeciwzapalne.

W 20 proc. przypadkéw choroba wystepuje dziedzicznie w rodzinie, najczesciej ujawnia sie w 2 lub 3
dekadzie zycia. Wedlug statystyk choruje 5-10 0s6b na kazde 100 tys. W USA jest ponad milion
chorych na zapalenie jelit (chorobe Crohna i wrzodziejace zapalenie jelita grubego).

Genetyczne podstawy tego schorzenia bada miedzynarodowa grupa naukowcéw z Cedars-Sinai
Medical Center w Los Angeles, University of Chicago, Johns Hopkins University, Universite de
Montreal, University of Pittsburgh, Mount Sinai Hospital w Toronto i University of Toronto i Yale
University.

Zdaniem gtéwnego autora pracy, profesora medycyny i genetyki w Yale, Judy H. Cho, nowe odkrycie
zmienia dotychczasowy sposob myslenia o genetycznym podtozu choroby Crohna. Bardzo istotny jest
fakt, ze zaangazowany jest tu gen kodujacy gtowne biatko stanu zapalnego I11-23, jak réwniez to, ze
naukowcy znalezli taki jego wariant, ktory chroni przed rozwojem choroby.

Wczesniejsze badania wskazywaly na zwiazek choroby Crohna z mutacja w genie CARD 15, jednak
okazalo sie ze mutacja tylko tego genu nie wplywa na rozwdj choroby. Zeby zidentyfikowaé pozostale
geny powiazane z zapaleniem jelit, naukowcy przeanalizowali caly genom, okoto 22 000 genéw oséb
dotknietych choroba Crohna, dla porownania zbadali tez materiat genetyczny zdrowych ludzi.

Odkryli, ze genami zwigzanymi z choroba Crohna sa znany juz wczesniej gen o nazwie CARD 15
i drugi, zlokalizowany na innym chromosomie - gen kodujacy biatko bedace czescia receptora
wystepujacego na powierzchni komoérek uktadu odpornosciowego. Jest to gen receptora dla
interleukiny 23 (IL-23), waznego mediatora stanu zapalnego.

Z kazdego genu moga powstac¢ nieco réznigce sie od siebie warianty biatek, poniewaz budowa
poszczegdlnych gendw u réznych oséb rozni sie nieznacznie - jest to zjawisko polimorfizmu
nukleotydow.

Naukowcy przeanalizowali doktadnie polimorfizm genu receptora IL- 23 u 0s6b zdrowych i z choroba
Crohna, zeby sprawdzi¢, ktdra wersja genu jest zwiazana z wystepowaniem najwyzszego ryzyka
rozwiniecia choroby i dokonali niespodziewanego odkrycia.

Okazalo sie, ze niektére rodzaje polimorfizmu znaczaco zwiekszaly ryzyko rozwiniecia choroby, ale
jeden z nich zapewniatl bardzo silng ochrone przed wystapieniem choroby.

Autorzy pracy nie wiedza jeszcze, jak ich odkrycie bedzie mozna przetozy¢ na poprawe terapii dla
pacjentéw chorych na zapalenie jelita. Trzeba zbadaé, czy mozliwe jest u nich odtworzenie sytuacji,
w ktdérej powstajace z badanego genu biatko ma budowe taka, jak z bezpiecznego wariantu genu.

Poniewaz interleukina 23 gra bardzo wazna role w aktywacji stanu zapalnego miedzy innymi
w narzadach uktadu pokarmowego, moze sta¢ sie gtdwnym celem dla opracowania terapii choroby



Crohna i innych stanéw zapalnych jelit, podkreslaja naukowcy.

Ostatnie badania na myszach wykazaly, ze pozbawienie ich genu IL- 23 chroni je przed rozwinieciem
chronicznego stanu zapalnego jelit, co potwierdza istotna role interleukiny w powstawaniu choroby.

Autorzy pracy sa przekonani, ze zahamowanie aktywnosci IL-23 lub blokowanie Sciezki sygnatowej,
w ktora jest zaangazowana, moze by¢ skuteczna metoda obrony przed choroba Crohna.
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