gen starosci

Choroba chorobie nieréwna. Bywaja takie, ktore wywotuja epidemie, sa powszechne, ale nie
wywotujace paniki, sg rzadkie, liczone globalnie w setkach tysigcy zachorowan, ale sg rowniez
niezwykle bardzo rzadkie, liczone gora w dziesigtkach na og6t populacji. jedna z takich wtasnie
chorob jestzespot progerii Hutchinsona-Gilforda-HGPS - obecnie zyje 67 oséb ze zdiagnozowang
progeria.

Choroba obiawia si¢ niezwykle szybko postepujacym procesem starzenia si¢ najmtodszych.
Najczesciej juz przed pierwszym rokiem zycia zaczynaja wypadac¢ wlosy, twardnieje i marszczy si¢
skora, sztywniejg stawy, zanika tkanka tluszczowa a kosci ulegaja degradacji. Rozwija si¢ rowniez
miazdzyca i pojawiaja si¢ problemy z sercem, co skutkuje $miertelnym udarem lub zawatem
przecietnie w wieku 13 lat. Dziwna to choroba, wywotywana przez mutacje DNA. Mutuje gen
kodujacy lamine A - biatko strukturalne jadra komoérkowego, ktore reguluje tez transkrypcje i
replikacj¢ innych genéw - w wyniku czego powstaje krotsza forma biatka, nazywana progetyna.
Jadra komodrkowe chorych dzieci s zdeformowane, wzrost komorek - zahamowany, a progetyna
gromadzi si¢ w $cianach naczyn krwionos$nych.

W sierpniu na tamach Arteriosklerosis, Thrombosis, and Vascular Biology ukazat si¢ artykut,
ktorego utozy donosza o wykryciu progeryny w tetnicach wiencowych zdrowych ludzi; poziom
wadliwego biatka byl tym wiekszy, im wigcej lat miata badana osoba. Najwyrazniej u zdrowych
ludzi w pojedynczych komoérkach w spontaniczny sposob dochodzi do mutacji, ktora u dzieci z
progerig wystepuje w kazdej komorce od urodzenia.

Nie ma jednak wsréd naukowcow zgody, czy HGPS odwzorowuje proces starzenia u ogutu
populacji. Do istotnych réznic nalezy np. brak zapadalnos$ci na choroby neurodegeneracyjne i
nowotwory wsrod dzieci z progeria.

Nowe $wiatto na mechanizmy choroby i ewentualne metody leczenia rzuca praca z wrzesniowego



numeru Developmental Cell. Badania na mysim modelu HGPS wskazuja, ze za objawy chorobowe
odpowiada wadliwe tworzenie macierzy zewnatrzkomorkowej w tkance tacznej 1 zaburzenie
biatkowej $ciezki sygnalizacyjnej Wnt. Doniesienia te z pewnos$cia zainteresuja osoby badajace
miazdzyce, a takze pozostate schorzenia wywotane mutacjami lamin typu A, m. in. dystrofie
migs$niowe i kardiomiopatie.
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