Australijskie badania w dziedzinie dystrofii

Naukowcy z Melbourne w Australii "zreperowali" defekt genetyczny powodujacy dystrofie
miesniows.

Przetomowe odkrycie miato miejsce w Szpitalu Sw. Wincentego. Naukowcy ze szpitalnego
Instytutu Badan Neuromies$niowych prowadzili badania na myszach. Przez wstrzykniecie
DNA zdrowej myszy do komdrek myszy chorej na dystrofie miesniowag odkryli, Zze moga
skorygowac¢ defekt genetyczny. Przewodniczacy zespotu badawczego dr Robert Kapsa
powiedziat, ze gdy tylko technika ta zostanie udoskonalona, stworzy wielkie nadzieje jako
pomoc W leczeniu dystrofii miesniowej Duchenne'a i innych dystrofii mieSniowych przez
"reperowanie" genu wewnatrz komédrek chorego. Celem badan jest pomaganie ludziom
dotknietym dystrofia miesniowg. Cel ten madgtby by¢ osiggniety szybciej, gdyby
zwiekszono fundusze na badania i gdyby zainteresowanie naukowcéw byto wieksze.

Dystrofia miesniowa Duchenne'a dotyka jednego na 2500 chtopcéw. Jest skutkiem
mutacji w genie dystroficznym, ktéry znajduje sie w chromosomie X. Miesnie pacjentéw
zanikajq, poniewaz brakuje w nich biatka dystroficznego. Gen dystrofii jest bardzo duzy i
mutacje mogq wystgpi¢ w wielu miejscach tego genu. Miejsce mutacji okresla rodzaj i
stopien zaawansowania dystrofii mie$niowej. Liczba réznych mutacji, ktére prowadzg do
tego stanu jest nieznana, ale mozna jg mierzy¢ setkami.

Doktor Kapsa i jego wspotpracownicy spedzili okoto 18 miesiecy studiujgc mutacje genu
dystroficznego i probujac odwroci¢ je w komorkach myszy. Odniesli rowniez pewne
sukcesy w reperowaniu mutacji genetycznej w miesniach nogi myszy dotknietej dystrofig
miesniowa. Do chwili obecnej eksperymenty na komorkach wykazujg jak najbardziej
pozytywne rezultaty. W tych eksperymentach naukowcy wprowadzili prawidtowg kopie
genu dystroficznego do komérek myszy, ktore miaty uszkodzony gen.

Podczas procesu zwanego rekombinacjg homologiczng, udato sie przeksztatci¢c od 15 do
20 procent tych komorek z uszkodzonych (zawierajacych gen dystrofii miesniowej) na
prawidtowe (posiadajace normalny gen).

Rekombinacja homologiczna byfa takze badana jako metoda poprawienia defektow
genetycznych prowadzacych do zwitdknienia torbielowatego, ale w tym przypadku udato
sie poprawic¢ tylko 1 procent uszkodzonych komédrek. "Naszym celem jest wyhodowanie
kultur komérek macierzystych, tj. takich, ktéore mogg rozwing¢ sie w komérki dowolnej
czesci ludzkiego ciata i takich, ktore bylyby genetycznie prawidlowe, a nastepnie uzy¢ ich
do wszczepienia indywidualnym pacjentom z dystrofia miesniowg Duchenne'a" -
powiedziat dr Kapsa. "Komoérki, takie jak na przyktad komorki macierzyste szpiku
ludzkiego, mozna uzyskac¢ od pacjenta z dystrofig miesniowg Duchenne'a, a nastepnie
usung¢ ich wadliwg mutacje. Te genetycznie poprawione komoérki mozna nastepnie
ponownie wszczepi¢ pacjentowi, minimalizujgc szanse odrzucenia przeszczepu, a potem
naktoni¢ je, aby rozmnozyty sie na caty miesien".

Zadanie to skiada sie z trzech etapow: usuniecie mutacji genetycznej, umieszczenie tych
komorek w ciele myszy (a potem réwniez cziowieka) i nakierowanie poprawionych
komorek do chorych miesni.

Pierwszy etap zostat juwykonany, chocia naukowcy musgteraz nauczy sic dokonywa
naprawy 100 procent komorek, a nie jakadoi5 lub 20. Drugi etap ta& zostat osigniety:
naukowcy umigcili komorki szpiku kostnego zdrowej myszy w ciateyszy z dystrofi
migsniows. | - co jest bardzo pociesaag - trzeci etap umieszczenia normalnych komorek w
ciele chorej myszy tale zostat dokonany, jednak jak gotylko maty odsetek tych komérek
dotart do uszkodzonego gdnia.
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