Nie odczuwa bolu, a jej rany
szybko sie goja
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Dzieki rzadkiej mutacji genetycznej Jo Cameron zyje bez bdlu,
jej rany szybciej sie goja, a kobieta nigdy nie odczuwa leku 1
strachu. Przed dwoma laty naukowcy z University College London
(UCL) odkryli u niej zmutowany gen FAAH-OUT, a teraz opisali
unikatowy mechanizm molekularny, za pomocg ktdérego mutacja
wytagcza ekspresje genu FAAH oraz wptywa na inne szlaki
molekularne powigzane z gojeniem sie ran i nastrojem. Ich
odkrycie moze sta¢ sie przyczynkiem do nowych prac w
obszarach, w ktérych Jo Cameron jest taka wyjatkowa.

Kobieta trafita pod opieke genetykéw z UCL w 2013 roku, gdy
jej lekarz zauwazyt, ze nie odczuwa ona bdélu po duzych
zabiegach chirurgicznych na biodrze i dtoni. Naukowcy z
Londynu przez 6 lat poszukiwali przyczyny tego zjawiska, az
zidentyfikowali gen, ktdéry nazwali FAAH-0OUT, zawierajacy
rzadkg mutacje. Potaczeniu z inng, czesSciej spotykang mutacja
w genie FAAH, dato Jo unikatowe cechy.

Co interesujgce, gen FAAH-OUT znajduje sie w ,Smieciowym DNA”".
To DNA niekodujgce, ktére stanowi az 98% genomu, a o ktérym do
niedawna sadzono, ze nie odgrywa zadnej roli. Ostatnio pojawia
sie jednak coraz wiecej badan wskazujgcych na to, ze
,5mieciowe DNA” jest niezwykle wazne, a jedne z nich wskazuja,
ze by¢ moze dzieki niemu jestesmy ludZmi. Teraz okazato sie,
ze FAAH-OUT wptywa na ekspresje genu FAAH, ktéry stanowi czesd
uktadu endokannabinoidowego i oddziatuje na odczuwanie bdlu,
nastréj oraz pamiec¢. Zrozumienie, w jaki sposdéb FAAH-OUT
wptywa na ekspresje FAAH moze pomdc np. w opracowaniu nowych
lekoéw przeciwbdélowych.
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Dzieki Jo Cameron naukowcy dowiedzieli sie, ze FAAH-OUT ma
wptyw na ekspresje FAAH, a gdy wptyw ten — tutaj w wyniku
mutacji — zostaje znacznie zmniejszony, dochodzi do duzej
redukcji poziomu aktywnosci enzyméw FAAH. ,FAAH-OUT to
niewielki punkt na rozlegtym oceanie, ktéry dopiero zaczelismy
mapowac¢. Stanowi on molekularng podstawe do pozbycia sie bdlu,
zidentyfikowalismy tez szlaki molekularne wptywajgce na
nastréj i gojenie sie ran. A na to wszystko ma wptyw mutacja w
FAAH-OUT. Mys$le, ze nasze badania beda miaty istotny wptyw na
takie obszary naukowe jak gojenie sie ran, depresja 1 wiele
innych” — méwi jeden za autordéw badan, doktor Andrei Okorokov.

Analizy pokazaty tez, ze mutacja, ktdra posiada Jo Cameron, a
ktéra wytaczyta FAAH, doprowadzita tez do wytaczenia 348
innych gendéw oraz wtgczenia 797. Sg tutaj zmiany w szlaku WNT,
ktédry jest powigzany z gojeniem sie ran. Zaobserwowano na
przyktad zwiekszong aktywnos¢ genu WNT16, ktory jest wigzany z
regeneracjg kosci. Innymi istotnymi genami, ktérych aktywnos¢
zostata zmieniona sg BNDF, wigzany z regqulacjg nastroju oraz
ACKR3, ktory wptywa na regulacje poziomu opioiddéw. To te
zmiany mogg powodowac¢, ze Jo Cameron nie czuje niepokoju,
strachu czy bélu.

,Poczatkowe odkrycie mutacji genetycznej u Jo Cameron byto
niezwykle ekscytujgce. Ale dopiero teraz zaczyna robic¢ sie
naprawde ciekawie. Dzieki doktadnemu zrozumieniu, co dzieje
sie na poziomie molekularnym, mozemy proébowal zrozumie¢, jak
dziata caty mechanizm biologiczny, a to otwiera droge do
odkrycia lekéw, ktére pewnego dnia beda miaty olbrzymi wptyw
na zycie pacjentéw” — dodaje profesor James Cox.
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