Terapla genowa przywrocita
stuch pieciorgu dzieciom
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Ubiegty tydzieA przynidést Swietne informacje dla dzieci
cierpigcych na neuropatie stuchowg DFNB9. Ta choroba
dziedziczona autosomalnie recesywnie spowodowana jest mutacja
w genie kodujgcym otoferline. Jej skutkiem jest powazna Llub
catkowita utrata stuchu. Przed tygodniem na *amach The Lancet
ukazat sie artykut opisujacy wyniki terapii genowej, w ramach
ktérej przywrécono stuch 5 dzieciom z DNFB9. Badania
prowadzono w Chinach, a brali w nich udziat naukowcy z
Uniwersytetu Fudan w Szanghaju i Uniwersytetu Harvarda.

Najpierw naukowcy przebadali 425 oséb pod katem mozliwosSci
zastosowania u nich terapii genowej AAV1-hOTOF. Do leczenia
zakwalifikowali 6 dzieci z gtebokim ubytkiem stuchu. U kazdego
z nich badanie ABR (rejestracja stuchowych potencjatow
wywotywanych pnia mézgu) wykazato prég styszenia powyzej 95
dB. Terapia wykorzystywata wektor wirusowy zwigzany z
adenowirusami (AAV) jako nosnik ludzkiego transgenu OTOF
(AAV1-hOTOF). Uczestnikom badan wstrzyknieto do $limaka
pojedynczg dawke AAV1-hOTOF. Przez kolejnych 26 oceniano
skutki uboczne oraz efekty leczenia.

Jedno z dzieci otrzymato dawke 9x1011 vg (vector genomes), a
pieciorgu podano 1,5x1012 vg. U dzieci zaobserwowano %tgcznie
wystgpienie 48 skutkow ubocznych, z czego 46 (96%) byty to
wydarzenia klasyfikowane na poziomie 1 i 2 (*agodne oraz
umiarkowane), zanotowano tez dwa przypadki powaznych efektéw
ubocznych, w tym jeden zwigzany ze spadkiem liczby neutrofili
we krwi. Wszystkie skutki uboczne minety.

Zastosowana terapia poprawita stuch 5 z 6 pacjentow. U
dziecka, ktére otrzymato dawke 9x1011 vg juz po 4 tygodniach
prog styszenia poprawit sie z ponad 95 dB na 68 dB, w 13.
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tygodniu wynosit juz 53 dB, a po 26 tygodniach spadt do 45 dB.
Natomiast u pozostatej czwdrki, u ktérej zanotowano poprawe,
po 26 tygodniach prog styszenia poprawit sie z ponad 95 dB do
55, 48, 40 1 38 decybeli.

Wyniki badan pokazaty, ze zastosowana metoda leczenia jest
bezpieczna 1 efektywna w przypadku DFNB9, a nie mozna
wykluczy¢, ze bedzie dziatata takze w przypadku innych
genetycznych przypadkéw utraty stuchu. Dodatkowo badacze
przekonali sie, ze mozliwe jest bezpieczne podanie AAV do ucha
wewnetrznego.
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