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Nowa terapia na zespotl lamliwego
chromosomu X

Naukowcy z Uniwersytetu Kraju Baskow (UPV/EHU) i centrum neuronauk Achucarro
odkryli nowa terapie na zespot lamliwego chromosomu X - najbardziej rozpowszechniona
przyczyne autyzmu i uposledzenia umystowego dzieci plci meskiej. W ramach nowej terapii
proponowana jest modulacja ukladu endokannabinoidowego moézgu, aby zlagodzi¢ objawy

choroby. To przelomowe odkrycie naukowe zostalo ostatnio opisane w czasopismie Nature
Medicine.

"Lek pozostaje oczywiscie poza zasiegiem ze wzgledu na genetyczne pochodzenie choroby, niemniej
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niezwykle pozytywnym jest fakt, Ze jestesmy w stanie poprawi¢ warunki Zycia chorych" - zauwaza
Susana Mato, naukowiec z wydziatu neuronauk UPV/EHU i z centrum Achucarro.

#
- Zespot tamliwego chromosomu X (FXS) to schorzenie genetyczne,

ktorego czesto$S¢ wystepowania szacuje sie na jeden przypadek na kazde 4.000 osdb. Zespot
powstaje w nastepstwie niedoboru ekspresji biatka FMRP (zwiazanego z zespotem tamliwego
chromosomu X i uposledzeniem umystowym), ktére odgrywa zasadnicza role w regulacji funkcji
neuronalnej. Chorzy dotknieci FXS charakteryzuja sie opdznieniem umystowym, deficytem uwagi,
zachowaniami lekowymi i autystycznymi, samouszkadzaniem, obnizonym progiem bolu i czestymi
napadami padaczkowymi. Wszystkie te anormalne ekspresje neuronalne sa regulowane przez uktad
endokannabinoidowy.

Prace badawcze z wykorzystaniem genetycznie zmodyfikowanych myszy, ktére pozbawione byty
biatka FMRP i praktycznie odtwarzaly symptomatologie ludzkiego zespotu tamliwego chromosomu X,
wykazaly, ze blokowanie receptoréw kannabinoidowych CB1 za pomoca leku Rimonabant
normalizuje zmiany kognitywne, wrazliwos¢ na bol i napady padaczkowe. Odkrycie sugeruje, ze
podawanie farmaceutykow blokujacych funkcje uktadu endokannabinoidowego mézgu moze
sprawdzi¢ sie jako nowa strategia leczenia pacjentéw dotknietych zespotem tamliwego chromosomu
X.

Rimonabant byt obecny na rynku juz od jakiegos czasu jako lek "do walki z otytoscig" - wyjasnia Mato.
"Stosowano go jednak w znacznie wyzszych dawkach, ktére skutkowaty pewnymi problemami
psychicznymi i dlatego zostat wycofany z rynku'. Niemniej byt tez szeroko wykorzystywany
w badaniach przedklinicznych nad ukladem endokannabinoidowym, ktére pozwolily dokladnie ustali¢
mechanizm jego dziatania.

Kolejnym krokiem - jak wskazuje Mato - powinna by¢ doktadniejsza charakterystyka mechanizmu
dziatania tej terapii oraz testy roznych dawek, aby sprawdzi¢, jaka bedzie optymalna do normalizacji
niedoboru. Dopiero wowczas mozna bytoby rozpoczaé¢ testy kliniczne. "Jestesmy tak naprawde
przekonani, ze bedzie to stosunkowo proste zadanie, gdyz lek byt juz na rynku, przeprowadzony
zostat caty etap przedkliniczny dotyczqcy toksycznosci dla ludzi i jest to relatywnie bezpieczny lek" -
podkresla.

Mimo iz Mato uwaza odkrycie za ogromy postep, ktadzie nacisk na wage testéw klinicznych, ktére
wciaz moga przynies¢ rozczarowujace wyniki. "To niezwykle czeste zjawisko przy opracowywaniu
terapii na schorzenia psychiczne" - stwierdza.
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