Kolosalna poprawa u dzieci
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Dzieci z rzadka chorobg genetyczng, deficytem AADC, nie mogag
siedziec, chodzi¢, moéwié, maja nawet problemy z podniesieniem
gtowy. Tymczasem u grupy maluchdow poddanych w San Francisco
eksperymentalnej terapii genetycznej doszto do olbrzymiej
poprawy funkcjonowania. A wszystko zaczeto sie od rewolucyjnej
metody leczenia, opracowanej przed laty przez profesora
Krzysztofa Bankiewicza.

Deficyt AADC (dekarboksylaza L-aminokwasdéw aromatycznych) to
bardzo rzadka choroba genetyczna, w wyniku ktdérej mézgi dzieci
majg problemy z wydzielaniem neuroprzekaznikéw — dopaminy i
serotoniny — regulujgcych wiele funkcji i proceséw. dzieci
takie nie sg np. w stanie méwic¢ czy samodzielnie jesc¢.

W eksperymentalnym leczeniu prowadzonym przez Uniwersytet
Kalifornijski w San Francisco (USCF) i bedacy jego czes$Sciag
Benioff Children’s Hospitals, wzie*o udziat 7 dzieci w wieku
4-9 lat, ktére urodzity sie z AACD. Po leczeniu wszystkich
pacjentéw zaobserwowano poprawe funkcji motorycznych, lepsze
zachowanie, dtuzszy sen 1 lepszg interakcje z rodzicami 1
rodzeAstwem.

Charakterystyczne dla tej choroby napadowe przymusowe
patrzenie w gdre z rotacja gatek ocznych, podczas ktérego
chorzy catymi godzinami patrza do gory i moga doswiadczad
epizoddéw podobnych do drgawek, cofneto sie u 6 z 7 pacjentow,
donoszg autorzy badan. Jednym z nich jest pionier nowej metody
leczenia, profesor Krzysztof Bankiewicz z Wydziatu
Neurochirurgii UCSF.
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Profesor Bankiewicz juz przed 20 laty stworzyt technologie, w
ramach ktdorej pacjentom z chorobg Parkinsona wszczepiat
bezposrednio do mdézgu odpowiednie geny. Przed kilku laty
rozpoczgt proby z wykorzystaniem jej u dzieci z AADC,
0siggajgc bardzo obiecujgcy wyniki. Obie choroby sg bowiem
powigzane z nieprawidtowosSciami w enzymie AADC, ktdry zamienia
lewodope w dopamine. W 2019 roku profesor Bankiewicz operowat
w Warszawie dwoje matych Polakdéw oraz Hiszpanke.

Obecnie wiadomo o 135 dzieciach z AADC zyjacych na Swiecie.
Problem ten dotyka czesciej dzieci o azjatyckich korzeniach.

Profesor Bankiewicz stworzyt wektor wirusowy, za pomoca
ktérego dostarcza gen AADC. Wektor jest wstrzykiwany
bezposrednio w mézg przez maty otwdér w czaszce, pod kontrola

rezonansu magnetycznego. ,Dzieci z niedoborem AACD nie
posiadajg funkcjonujgcej kopii genu, ale zatozylismy, ze sama
§ciezka neuronowa jest nienaruszona” — méwi wspdtautor badan,

doktor Nalin Gupta. To inna sytuacja niz w parkinsonizmie,
gdzie neurony wytwarzajgce dopamine ulegajg degeneracji.
Istnieje jeszcze jedna zasadnicza réznica pomiedzy leczeniem
tg metodg AADC i choroby Parkinsowna. W parkinsonizmie lek
podaje sie do skorupy, w AADC za$ do istoty czarnej
S§rédmozgowia oraz pola brzusznego nakrywki.

,Leczenia AADC jest prostsze niz parkinsonizmu. W AADC neurony
sg prawidtowe, nie wiedzg tylko, jak wytwarza¢ dopamine, gdyz
brakuje im AADC” — wyjas$nia Bankiewicz.

Obrazowanie za pomocg PET (pozytonowa tomografia emisyjna),
przeprowadzone po podaniu Srodka, wykazaty wzrost aktywnos$ci
AADC w mézgu. Natomiast w ptynie mdzgowo-rdzeniowym
stwierdzono zwiekszong koncentracje metabolitéw
neuroprzekaznikow.

Gdy naukowcy rozpoczynali swdj eksperyment, tylko 2 z 7 dzieci
byto w stanie czesSciowo kontrolowa¢ gtowe, jedno mogto
wycigga¢ rece lub chwytaé¢, a zadne nie byto w stanie



samodzielnie siedzieé¢. Szed$cioro dzieci okreslano jako
drazliwe, sze$Scioro cierpiato na bezsennos¢. Zdolnosci
motoryczne wszystkich dzieci nalezaty do kategorii ciezko
uposledzonych.

Po zabiegu u wszystkich dzieci doszto do poprawy, a zaczeta
sie ona od znikniecia probleméw z napadowym przymusowym
patrzeniem w gére. ,Problem ten zniknat jako pierwszy i nigdy
nie powrdcit. W kolejnych miesigcach u wielu pacjentéw doszto
do poprawy catkowicie zmieniajgcej zycie. Nie tylko zaczety
sie smia¢ i poprawit im sie nastrdj, ale niektdére nawet mogty
mowi¢ i chodzic”.

U wszystkich pacjentéw doszto do widocznej poprawy funkcji
motorycznych, lepiej kontrolowaty gtowe, tutdéw i wykonywad
celowe ruchy konczynami. Do 12 miesigca po zabiegqu 6 z 7
dzieci byto w stanie kontrolowaé¢ gtowe, a 4 potrafito
samodzielnie siedziec. W tym samym czasie 3 pacjentow zyskato
mozliwo$s¢ wyciggania ramion i chwytania, a 2 byto w stanie
chodzi¢ o lasce. Ponadto jeden z pacjentéw zaczat méwid
postugujgc sie okoto 50 wyrazami, a inny zaczgt méwic przy
pomocy wspomagajgcego urzadzenia w ciggu 12-18 miesiecy po
dostarczeniu genéw. W 2,5 roku po zabiegu jeden z pacjentéw
zaczgt samodzielnie chodzié.

Rodzice 1 opiekunowie dzieci donosili o znacznej poprawie
nastroju i snu, w znacznym stopniu poprawita sie tez zdolnos¢
dzieci do odzywania sie, rzadziej wymiotowaty, lepiej
odprowadzaty Sluz i Sline z goérnych drég oddechowych.

U zadnego z dzieci nie zauwazono ani krétko-, ani
dtugoterminowych skutkéw ubocznych terapii. Jeden z matych
pacjentow zmart 7 miesiecy po zabiegu. Byt w tym czasie w
dobrym — jak na swojg chorobe — stanie zdrowia i przyczyna
smierci prawdopodobnie byta AADC.

Obecnie zesp6t doktora Bankiewicza kontynuuje testy swojej
terapii na chorych z parkinsonizmem i przygotowuje sie do



przetestowania tej samej techniki chirurgicznej 1 wektora
wirusowego na pacjentach na wczesnym etapie choroby Alzheimera
i zanikiem wielouktadowym.
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