Szkodliwa rekombinacja
nieszkodliwych genow
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Naukowcy z Mayo Clinic odkryli nowy rodzaj nowotworu. Wywotuje
go potaczenia sie zwykle nieszkodliwych gendw PAX3 i MAML3.
Gdy dojdzie do ich rekombinacji, powstaje gen-chimera, ktéry
prowadzi do pojawienia sie dwufenotypowego miesaka nosa 1
zatok przynosowych. Amerykanskim uczonym udato sie doktadnie
okresli¢ budowe molekularng tego rzadkiego nowotworu.
Niewykluczone, Zze do walki z nim uda sie wykorzystac¢ juz
istniejace leki.

W 2004 roku patolodzy z Mayo Clinic, Andre Oliveira i Jean
Lewis, zauwazyli, ze gquz, ktéry badajg, jest nietypowy. W
ciggu kolejnych 5 lat trafili na kilkanascie kolejnych
podobnych guzéow i zaczeli tworzy¢ baze danych na ich temat. W
2012 roku poinformowali Swiat medyczny o odkryciu nowego
rodzaju guza. Teraz dowiadujemy sie, ze opisali jego strukture
genetyczng 1 molekularng.

Dotychczas zebrane dane wskazuja, ze 75% tego typu guzéw
wystepuje u kobiet oraz, ze mamy do czynienia z rzadkim
nowotworem. Tak naprawde nie wiadomo jednak, jak czesto
wystepuje, gdyz zwykle jest Zle rozpoznawany. Mayo Clinic
udato sie go zidentyfikowac, poniewaz jest to jeden z z
czotowych sSwiatowych o$Srodkéw diagnozowania i 1leczenia
miesakow.

»,T0 niezwykte, ze choroba zostaje rozpoznana, zaobserwowana u
licznych pacjentdéw, a nastepnie genetycznie scharakteryzowana
w tym samym osSrodku. Zwykle tego typu wydarzenia majg miejsce
w réznych instytucjach, prace trwaja bardzo dtugo i biorg w
nich udziat uczeni z réznych osrodkéw. Jednak tym razem
wszystko wydarzyto sie w jednym miejscu, gdyz Mayo dysponuje
odpowiednig siecig ekspertéw, danych o pacjentach, danych
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elektronicznych i zbiorami prébek” — méwi doktor Oliveira,
ktorego jedng ze specjalizacji jest genetyka molekularna
miesakdéw. ,To tylko czubek géry lodowej. Kto wie, jakie
jeszcze odkrycia czekajg wsrdd naszych prébek” — dodaje.

Mimo, ze po raz pierwszy nowy nowotwdr zidentyfikowano w 2009
roku to przeglad proébek przechowywanych w Mayo Clinic wykazat,
ze pierwszy pacjent z dwufenotypowym miesakiem nosa i zatok
przynosowych zgtosit sie juz w 1956 roku. Najpierw w
komputerowej bazie danych Mayo natrafiono na wpis lekarza,
ktéory informowat o nietypowym obrazie mikroskopowym probki.
Nastepnie odnaleziono samg proébke. Doktor Oliveira zbadat ja i
wykazat, ze mamy do czynienia z taka samg genetyczng chimerg,
jakg zidentyfikowano niedawno.

Odkrycie jest wazne nie tylko dla os6b, u ktorych wystepuje
nowy typ nowotworu. ,Chimera PAX3-MAML3 jest podobna do
unikatowej proteiny, ktdéra wystepuje w miesaku
prazkowanokomérkowym, jednym 2z najczestszych nowotwordw
atakujgcych dzieci. Nasze odkrycie pomoze nam lepiej zrozumied
te dzieciecg chorobe, na ktéra obecnie nie ma lekarstwa” -
powiedziata doktor Jennifer Westendorf, biolog molekularna z
Mayo.
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