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ZASTRZEZENIE: Powyzsze informacje podano tutaj wytacznie w celach
poznawczych i nie nalezy ich traktowa¢ jako porady lekarskiej. Informacji tutaj
przedstawionych nie nalezy pozytkowa¢ do stawiania diagnozy ani leczenia
choroby lub zaburzen zdrowotnych. Nie jest to substytut profesjonalnej opieki
lekarskiej.
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Wprowadzenie

Terapia genowa to obecnie goracy temat. Dzieki niej mozliwe sie stato leczenie
ogromnej ilosci schorzen oraz opracowanie lekdw na wiele chordb. Osiggnieto
wiele sukceséw, ktdrym towarzyszyto wiele gorzkich porazek. Celem tej ulotki
jest podanie kilku informacji na temat potencjalnych korzysci, jakie ta
wschodzaca nauka moze przynies¢ chorym cierpigcym na zespot
limfoproliferacyjny sprzezony z chromosomem X (XLP).

Zespot limfoproliferacyjny sprzezony z chromosomem X

XLP to rzadka, czesto prowadzaca do $mierci choroba, ktéra dotyka wytacznie
chtopcéw, i ktdra ma niszczacy wptyw na uktad odpornosciowy. Wywotywana jest
przez btedng odpowiedz odpornosciowg na wirusa Epsteina-Barr (EBV). U
zdrowych os6b EBV wywotuje mononukleoze zakazng, jednakze u oséb z XLP
zakazenie EBV moze by¢ przyczyng szeregu innych problemow, tacznie z
objawowg mononukleozg zakazna, chtoniakiem z limfocytéw B lub niewydolnym
funkcjonowaniem uktadu odpornosciowego. Wadliwy gen w XLP oznaczono jako
SAP, a jest to gen konieczny do poprawnego funkcjonowania i wzrostu
okreslonych komérek w obrebie uktadu odpornosciowego. Obecnie jedyng
kuracjg na XLP jest przeszczep szpiku kostnego. Jesli uda sie znalez¢
odpowiedniego dawce, szanse sukcesu sg duze, lecz pacjent i tak musi poddac¢
sie intensywnej chemioterapii i wiele wycierpie¢ z powodu ubocznych efektéw
zwigzanych z przeszczepem. W przypadku chtopcow, dla ktérych nie mozna
znalez¢ odpowiedniego
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Terapia genowa

Terapia genowa polega na wprowadzeniu zdrowej kopii uszkodzonego genu do
komodrek pacjenta celem uzyskania efektu terapeutycznego. W takich
schorzeniach, jak XLP, gdzie nieprawidtowos$ci majg miejsce w obrebie uktadu
odpornosciowego, gen nalezy wprowadzi¢ do komodrek szpiku kostnego, ktore z
kolei wytworzg komérki odpornosciowe. Z pomoca tej techniki obecnie z
powodzeniem leczy sie szereg podobnych chordb. Najpierw pozyskuje sie od
pacjenta szpik kostny, po czym komérki macierzyste szpiku kostnego (HSC)
oddziela sie i poddaje puryfikacji. Nastepnie komérki te hoduje sie za pomocg
wirusa/wektora zawierajgcego gen naprawczy, w przypadku XLP jest to SAP. Po
kilku dniach gen ten zostaje potgczony z DNA komorek szpiku kostnego. Takie
zmodyfikowane genetycznie komorki wprowadza sie nastepnie do organizmu
pacjenta, gdzie w ciggu kilku miesiecy budujg sprawny uktad odpornosciowy.

Zalety terapii genowej

Obecnie jedynym mozliwym sposobem leczenia XLP jest przeszczep szpiku
kostnego (przeszczep powszechnie przyjeto jako terapie), dzieki ktoremu
nastepuje wymiana niesprawnego uktadu odpornosciowego. Ponizsza tabela
przedstawia w zarysie zalety terapii genowej w stosunku do przeszczepu szpiku
kostnego.

Terapia genowa
Dostepny dla wszystkich

Przeszczep szpiku kostnego
Dostepny tylko dla 70%

Naprawia istniejacy uktad
odpornosciowy

Wymienia istniejacy uktad
odpornosciowy

Wysokie ryzyko GVHD

Ograniczone ryzyko GVHD
I(choroby ,przeszczep przeciwko
gospodarzowi”)

Utrzymanie istniejacej odpornosci | Niska odpornosc przez 2 lata

Pobyt w szpitalu trwajacy 1 miesigc| Pobyt w szpitalu trwajacy 2-3
miesigce

To dopiero poczatek drogi...

Jako nauka wschodzaca, terapia genowa ma szanse zrewolucjonizowac wiele
dziedzin medycyny, tacznie z leczeniem XLP. Jest to jednak nadal dopiero nauka
wschodzaca, i nawet jesli odnotowano spektakularne sukcesy w leczeniu innych
chordb genetycznych, to niestety zanotowano kilka przypadkow, gdzie terapia
nie tylko zawiodta, ale przyczynita sie do $mierci pacjenta.

Whnioski

Terapia genowa niesie ze sobg prawdziwg nadzieje dla rodzin dotknietych XLP,
ktore nie sg w stanie znalez¢ odpowiednich dawcow szpiku kostnego. W
niedalekiej przysztosci terapia moze stac sie leczeniem z wyboru dla wszystkich
chtopcow z XLP. Jednakze od chwili opracowania bezpiecznej terapii genowej na
XLP dzieli nas jeszcze kilka lat. XLP Research Trust jest zaangazowany w
zbieranie funduszy, dzieki ktérym terapia genowa stanie sie rzeczywistoscia.



