Progeria

Progeria - zespél progerii Hutchinsona-Gilforda — HGPS to
choroba genetyczna polegajaca na bardzo szybkim starzeniu si¢
organizmu. Jej nazwa pochodzi od greckiego stowa progeros, ktore
oznacza ,,przedwczesng staros¢”. Jest to niezwykle rzadka choroba,
ktora wystepuje ok. raz na 4-8 milionow urodzonych osob.

Na HGPS mozna zachorowa¢ na dwa sposoby. Przy pierwszej opcji
dziecko zaczyna chorowa¢ w momencie narodzin lub w kréotkim
czasie po urodzeniu i wtedy jest to choroba nabyta, czyli
spowodowana mutacja, ktora pojawia si¢ w momencie poczecia
dziecka lub na etapie pierwszych podzialow zygoty.




Natomiast drugg przyczyng zachorowania na progeri¢ jest
zachorowanie na skutek wadliwych genow u rodzicow. Przyktadowo
matka chorego dziecka moze cierpie¢ na bezobjawowy mozaicyzm co
oznacza, ze niektore jej komorki mogly posiada¢ mutacje 1 to wiasnie
one zostaty przekazane dziecku. Ojciec mogt przyczynic sie do
choroby dziecka przez za p6zny wiek do posiadania potomstwa. Aby
zapobiec progerii i innym tego typu chorobom zalecane sa badania
genetyczne rodzicow, ktore sa w stanie wykry¢ ewentualne wadliwe
warianty genow odpowiedzialnych za chorobg.

Podczas narodzin osoby z  HGPS nie wida¢ zadnych
nieprawidtowosci. Dziecko wyglada zupelnie normalnie i1 przewaznie
ma prawidtowg mase ciala. Objawy choroby pojawiajg si¢ okoto roku
od narodzin. Skora takiej osoby zaczyna si¢ marszczy¢ 1 wiotczeje.
Maluchowi wypadaja wlosy, masa za bardzo si¢ nie zwigksza a
zabkowanie bywa opdznione. Po uptywie paru lat wida¢ juz wyrazne,
fizyczne zmiany w ciele dziecka. Jest ono bardzo szczuple 1 niskie,
posiada nieproporcjonalnie duzg glowe, wytupiaste oczy oraz widoczne
zyty. Cala sylwetka ulega wtedy zmianie. Biodra stajg si¢ koslawe a
klatka piersiowa zdeformowana. Po czasie skora si¢ wysusza i staje si¢
ciensza. Takie dziecko nie dojrzewa ptciowo na skutek choroby.

Progeri¢ czgsto opisuje si¢ Stwierdzeniem ,,dzieci uwi¢zione w
cialach starcow”. Z kazdym rokiem zycia osoba z zespolem HGPS
postarza si¢ o 10 lat natomiast jej funkcjonowanie intelektualne jest na
poziomie rowiesnikow albo nawet na wyzszym. Dzieci z tg chorobg
zyja tylko 12-13 lat.

Na zespot progerii Hutchinsona-Gilforda cierpi niezwykle mato
0s0b, gdyz jest to bardzo rzadka choroba. Dlatego wtasnie naukowcom




trudno jest opracowac sposdb postgpowania w przypadku tego typu
schorzen. Cigzkim zadaniem jest rowniez wynalezienie leku z tego
samego powodu. Do roku 2014 odkryto ok. 200 przypadkow HGPS z
tego kilkanascie w Europie. W Polsce nie wykryto przypadkow progerii
aczkolwiek wiadomo, ze wystepuja w naszym Kkraju nieliczne
przypadki podobnych typow chorob jak przyktadowo zespot De Barsy
lub zespot Cockayne’a. Pokrewnym rodzajem tych schorzen jest zespot
Wernera, ktory wystepuje jednak u osob dorostych.

Na ten moment nie istnieje jeszcze zadne lekarstwo na progerig.
Kiedy lekarze spotykaja si¢ z pacjentem z takg chorobg jedyne
dziatania jakie moga podjac jest fizykoterapia, ktora dba o to zeby nie
zanikty migsnie. Naukowcy jednak si¢ nie poddajg 1 w dalszym ciggu
pracuja nad wynalezieniem leku na HGPS. Do tej pory udato im si¢
spowolni¢ postepowanie tej choroby u myszy poprzez zablokowanie
aktywnosci specyficznego enzymu odpowiedzialnego za gromadzenie
si¢ nieprawidtowej formy laminy A — biatka otoczki jadrowej, co jest
przyczyng tej choroby. Naukowcom udato si¢ takze uzyskaé
pozytywny wynik tej metody w badaniach in vitro na hodowlach
komorek pochodzacych od chorych na progerie pacjentow.

Lekiem, ktory wydaje si¢ by¢ obiecujacg opcja w postepach
medycznych jest rapamacyna. Ten lek podaje si¢ ludziom po
przeszczepach, jednak w tej chorobie rowniez znalazt zastosowanie.
Ma on jednak powazne skutki uboczne przez co jego stosowanie jest
ograniczone. Wyzej przedstawione przyktady to tylko niektore
hipotetyczne lekarstwa na uzdrowienie chorych, gdyz naukowcy
podejmuja wiele prob badawczych a te badania dalej trwaja.
Wynalezienie leku na HGPS pomogloby nie tylko wyzdrowiec¢
nieuleczalnie chorym dzieciom ale przyczynitoby si¢ takze do nowych
odkry¢ naukowych w kwestii leczenia chorob u osob starszych. Taki
lek dostarczylby specjalistom mnostwo informacji dzigki ktorym by¢
moze byli by w stanie opdzni¢ proces starzenia w wyniku czego ten
nieunikniony proces nadszedlby w pozniejszym czasie.




Uwazam, ze zesp6l progerii Hutchinsona-Gilforda to bardzo
utrudniajagca a przede wszystkich niesamowicie skracajaca zycie
choroba. Jest ona jednak bardzo interesujagcym zjawiskiem a takze
szansg dla naukowcow na odkrycie wielu przydatnych lekarstw na
rozne choroby, ktére przydatyby si¢ calemu spoteczenstwu.

Artykul Marcina Poweskiego jest naprawde ciekawy 1 mozemy
dowiedzie¢ si¢ z niego mnodstwa rzeczy na temat tej 1 paru innych
choréb. Caly ten tekst bardzo mi si¢ spodobat i mysle, ze warto jest
uczyc¢ si¢ o tego typu waznych sprawach 1 badaniach naukowych.
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- https://www.wiz.pl/zdrowie/2102925,1,dzieci-uwiezione-w-cialach-
starcow.read

- https://static.polityka.pl/ resource/res/path/80/7f/807f75fe-0146-
4666-a840-4h2f4fa9afc4



https://www.wiz.pl/zdrowie/2102925,1,dzieci-uwiezione-w-cialach-starcow.read
https://www.wiz.pl/zdrowie/2102925,1,dzieci-uwiezione-w-cialach-starcow.read
https://static.polityka.pl/_resource/res/path/80/7f/807f75fe-0146-4666-a840-4b2f4fa9afc4
https://static.polityka.pl/_resource/res/path/80/7f/807f75fe-0146-4666-a840-4b2f4fa9afc4

- https://static.polityka.pl/ resource/res/path/a0/f1/a0f1b54b-3951-
400e-b6ed-283fd723f773

Zuzanna Oselka 1D



https://static.polityka.pl/_resource/res/path/a0/f1/a0f1b54b-3951-400e-b6ed-283fd723f773
https://static.polityka.pl/_resource/res/path/a0/f1/a0f1b54b-3951-400e-b6ed-283fd723f773

