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e s Dzieki terapii genowej udalo sie ustabilizowac,
a nawet poprawi¢ stan paqentow c1erp1qcych na mukowiscydoze - informuje pismo Lancet

Respiratory Medicine.

Mukowiscydoza (CF) to rzadka, nieuleczalna choroba genetyczna, spowodowana mutacja w genie
CFTR, kodujacym biatko, ktére w btonie komoérek tworzy kanat dla jondw chlorkowych. Objawia sie
gldwnie zaburzeniami w pracy uktadu oddechowego i pokarmowego. W oskrzelach, ptucach
i przewodach trzustkowych zalega gesty, lepki sluz. Powoduje to dusznos¢, przewlekty kaszel,
nawracajace infekcje i stan zapalny w drogach oddechowych. Z powodu zaburzen wydzielania
enzymow trzustkowych organizm nie przyswaja wielu niezbednych do zycia sktadnikéw, pacjent jest
niedozywiony i ma niedowage. Choroba moze tez powodowac bezptodnos¢.

Jeszcze w latach 50. XX w. chorzy na mukowiscydoze nie dozywali wieku szkolnego. Jednak dzieki
postepowi medycyny rozpoznawana jest ona wczesniej, a chorzy zyja znacznie dtuzej - prognozowana
dlugos¢ zycia oséb rodzacych sie obecnie to ponad 40 lat, znani sa takze chorzy przezywajacy
powyzej 60 lat.

Badania nad terapia genowa mukowiscydozy przeprowadzili na 136 osobach naukowcy
z uniwersytetéw w Edynburgu i Oksfordzie oraz Imperial College w Londynie. Pacjenci przez rok raz
w miesigcu wdychali odpowiedni przygotowany plazmid zawierajacy prawidtowy gen CFTR. U osdb
poddanych terapii nie zaobserwowano pogorszenia sie funkcjonowania ptuc, a w przypadku tych,
ktorych ptuca byly najbardziej dotkniete choroba odnotowano poprawe parametréw oddechowych
0 3 proc.

Natomiast w grupie kontrolnej, ktora nie zostata poddana terapii genowej wydolnos$¢ ptuc pogorszyta
sie w tym samym czasie o 3-4 proc.

Aby unikna¢ powiktan, chorzy na mukowiscydoze musza poddawac sie réznorodnym zabiegom oraz
przyjmowac liczne leki (nawet kilkadziesigt pigulek dziennie). Terapia genowa mogtaby by¢
prostszym i bardziej efektywnym rozwiazaniem.
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