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W Gdansku opracowano pierwsza na swiecie
metode leczenia choroby Sanfilippo

Choroba Sanfilippo to bardzo powazne, wyniszczajace schorzenie. Na Swiecie notuje sie jedno na
40-100 tysiecy urodzen dzieci dotknietych ta choroba. ,Jest ona w rezultacie smiertelna. Dotyczy
dzieci i mtodziezy, poniewaz sredni czas przezycia pacjenta wynosi kilkanascie lat" - zaznacza
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profesor.

,U podstaw MPS leza mutacje, powodujace brak lub znaczne obnizenie aktywnosci enzymow,
niezbednych do rozktadu substancji zwanych glikozoaminoglikanami (GAG). Dawniej mowito sie

o nich mukopolisacharydy" - wyjasnia w rozmowie z PAP prof. Grzegorz Wegrzyn z Katedry Biologii
Molekularnej Uniwersytetu Gdanskiego.

Jak dodaje, substancje te powinny by¢ rozkladane w organellach komérkowych, zwanych lizosomami.
U chorych ten proces nie zachodzi i GAG gromadza sie w lizosomach oraz przestrzeni
miedzykomodrkowej. GAG produkowane sa praktycznie we wszystkich tkankach organizmu, zatem ich
gromadzenie sie powoduje stopniowe uposledzenie funkcji praktycznie wszystkich narzadéw. GAG
pelnia w organizmie rozmaite funkcje - od zapewnienia elastycznosci tkanki tacznej i stawow po
polepszanie komunikacji miedzykomérkowe;.

W zaleznosci od rodzaju brakujacego enzymu naukowcy wyroézniaja 11 typéw mukopolisacharydoz.

W tej chwili leczony jest typ pierwszy. Terapia enzymatyczna polega na tym, ze uzyskany metodami
inzynierii genetycznej enzym podaje sie dozylnie. Jest on rozprowadzany po organizmie i dostarczany
do lizosomoéw gdzie nastepuje degradacja GAG. To leczenie skuteczne, ale tylko w typie 1, a kilka
tygodni temu zarejestrowano enzym dla typu 6" - zaznaczyt prof. Wegrzyn.

Choroba Sanfilippo nalezy do typu trzeciego. Charakteryzuje sie ona degradacja uktadu nerwowego,
a dotychczasowe metody leczenia sa nieskuteczne. ,,Enzym nie moze przekroczy¢ bariery +krew -
modzg+" - dodaje profesor. ,W tej chwili nigdzie na Swiecie nie ma lekarstwa na MPS typu trzeciego.
Leczy sie tylko objawy. To wtasciwie opieka paliatywna, a i tak w niewielkim stopniu tagodzi ona
objawy choroby" - powiedziatl prof. Grzegorz Wegrzyn.

Choroba ma trzy fazy. W pierwszej, tuz po urodzeniu dziecka, nie ma zadnych objawdéw. Po okresie
trwajacym od kilkunastu miesiecy do kilku lat nastepuje faza regresu umystowego, potaczona

z hiperaktywnoscia. ,Moga sie pojawia¢ zachowania agresywne. Czasem dziecko prawie wcale nie
$pi, przestaje mowic, reagowacé. W trzeciej fazie choroby uktad nerwowy jest juz tak zajety, ze
sygnaly z mézgu przestaja dociera¢ do organdw; dziecko przestaje potykaé¢, oddychac" - wyjasnia
naukowiec.

Zespot pod kierunkiem prof. Grzegorza Wegrzyna opracowat terapie tej choroby, polegajaca na
zablokowaniu ekspresji genéw (procesu ,produkcji" bialek - wyj. PAP), ktére koduja enzymy
potrzebne do syntezy GAG. To ewenement na skale swiatowa.

»ZnalezliSmy substancje hamujaca droge przekazywania sygnaléw wewnatrz komoérki, ktora z kolei
potrzebna jest do aktywacji genow kodujacych syntetazy GAG (enzymy odpowiedzialne za produkcje
GAG - wyj. PAP)" - opisuje profesor.

Substancja ta to genisteina, nalezaca do grupy izoflawonow. Kiedy do hodowli komérek pobranych
od o0s6b chorych dodano genisteine, po inkubacji okazato sie, ze poziom GAG nie tylko nie zwiekszat
sie, ale wrecz obnizat. ,Komodrka zaczeta sie +naprawiac+, na co mamy dowody biochemiczne

i cytologiczne w postaci obrazow spod mikroskopu elektronowego" - podkresla prof. Wegrzyn.

W tej chwili trwaja pilotazowe badania kliniczne na 20-osobowej grupie chorych dzieci,
koordynowane przez prof. dr hab. med. Anne Tylki-Szymanska z Centrum Zdrowia Dziecka, przy
wspoOltpracy z Dr Anna Liberek z Akademii Medycznej w Gdansku.



Genisteina pozyskiwana jest z soi i produkowana w postaci ekstraktu w Poznaniu, zas w postaci
czystej chemicznie (stosowanej na razie w testach laboratoryjnych) w Instytucie Farmaceutycznym
w Warszawie. Z grupa badaczy z Gdanska wspotpracuje prof. dr hab. Grzegorz Grynkiewicz.

»Nikomu na $wiecie jeszcze nie udato sie nawet zahamowac choroby Sanfilippo, a co dopiero ja
odwrdci¢. Tymczasem my w probach klinicznych juz widzimy, ze w wielu przypadkach nie tylko
nastepuje zahamowanie postepu choroby, ale wrecz poprawa niektérych parametrow" - podkresla
prof. Grzegorz Wegrzyn.

Profesor zastrzega jednoczesnie, ze do momentu wprowadzenia terapii do powszechnego stosowania
moze uptynac jeszcze troche czasu. Musza by¢ przeprowadzone testy kliniczne z tzw. ,podwdjnie
Slepa préba". Chory musiatby przyjmowac preparat przez cate zycie. Naukowiec zaznacza, ze

w Polsce zyje kilkadziesiecioro dzieci dotknietych tym schorzeniem.

PAP - ka w Pol Kr: Klink
Skomentuj na forum

https://laboratoria.net/aktualnosci/4373.html

4

09-10-2025

Medyczny nobel

Za fundamentalne badania nad regulacja odpowiedzi immunologicznej
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Nobel 2025 z fizyki za odkrycia, ktore
wplynely na rozwoi...

Fizycy pracujacy na amerykanskich uczelniach - John Clarke, Michel H. Devoret i John M. Martinis.
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Polacy wspolautorami nowej metodv badania
reakcji chemicznych

Moze odmieni¢ sposéb pracy w laboratoriach na catym swiecie.
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Nobel z chemii za ,dziurawe krysztaly” z
wielkim potencjalem...

Chodzi o nowa architekture molekularng materiatéw zawierajacych wolne przestrzenie.
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Otwarto Uniwersyteckie Centrum
Stomatologiczne GUMed

Nowoczesna placowke dydaktyczno-medyczna o powierzchni prawie 8 tys. m kw.
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Leki w Sciekach

Oczyszczalnie stabo radza sobie z pozostatosciami wielu lekéw.
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Uznanski-Wisniewski rusza w trase po
polskich uczelniach

Od 6 pazdziernika do 19 grudnia odwiedzi uczelnie techniczne i medyczne.
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Nobel z medycyny

Komoérki Treg sa jak straz miejska naszej odpornosci.
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Informacje dnia: Astrofizycy odkryli najwiekszy ,nietypowy krag radio Medyczny nobel Nobel
2025 z fizyki za odkrycia, ktére wpltynety na rozwdj technologii kwantowych Polacy wspotautorami

nowej metody badania reakcji chemicznych Nobel z chemii za ,dziurawe krysztaly” z wielkim
potencjatem zastosowan Otwarto Uniwersyteckie Centrum Stomatologiczne GUMed Astrofizycy
odkryli najwiekszy ,nietypowy krag radiowy” Medyczny nobel Nobel 2025 z fizyki za odkrycia, ktdre
wplynetly na rozwdj technologii kwantowych Polacy wspotautorami nowej metody badania reakcji
chemicznych Nobel z chemii za ,dziurawe krysztaty” z wielkim potencjatem zastosowan Otwarto

Uniwersyteckie Centrum Stomatologiczne GUMed Astrofizycy odkryli najwiekszy ,nietypowy krag
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radiowy” Medyczny nobel Nobel 2025 z fizyki za odkrycia, ktére wplynetly na rozwoj technologii
kwantowych Polacy wspétautorami nowej metody badania reakcji chemicznych Nobel z chemii za
.dziurawe krysztaty” z wielkim potencjatem zastosowan Otwarto Uniwersyteckie Centrum
Stomatologiczne GUMed
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