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Cercetatori americani au secventiat in totalitate genomul unor bolnavi si al familiei lor, descoperind
cauza genetica specifica bolii lor, ceea ce deschide calea unei aplicari mai largi a genomicii pentru
tratamente personalizate, informeaza AFP.

Prima cercetare, desfasurata de dr James Lupski de la Baylor College of medecine (Texas, sud),
cercetator si, Tn acelasi timp, obiect al studiului, a permis secventierea propriului sdu genom si
determinarea precisa a genei vinovate de maladia Charcot-Marie-Tooth (CMT) de care sufera.

Este o afectiune neurologica foarte rara, care determina tulburari de mers si, adesea, deformarea
picioarelor, dar care nu influenteaza speranta de viata. 'Este prima oara ca fncercam sa identificam
astfel o mutatie genetica vinovata de o boald', spune doctorul. Rezultatele lucrarilor sale apar in
numarul din 11 martie al New England Journal of Medecine.

'Acest lucru demonstreaza ca tehnologia genomica este destul de solida pentru depistarea genelor
care se afla la originea bolilor, prin secv entierea completa a genomului si aflarea informatiilor clinice
care sa permita aplicarea unor tratamente personalizate. Este scopul sau visul medicinei genomice
personalizate', arata doctorul.

'Stiu de 40 de ani ca sufar de aceasta boala genetica, insa acum stiu care este gena raspunzatoare’,
spune dr Lupski intr-un comunicat.

Al doilea studiu, publicat joi Tn revista online Science Express si desfasurat de Institute for Systems
Biology din Seattle, a permis secventierea genomului unei familii formate din patru membri,
confirmand rolul jucat de patru gene in doua boli rare de care sunt afectati cei doi copii.

Ese vorba despre sindromul Miller, caracterizat prin malformatii faciale si ale membrelor si
dischinezie ciliara primitiva, ce afecteaza cilii vibratili din caile respiratorii. Parintii n-aveau nicio
anomalie genetica, dar erau purtatori ai genelor recesive, care se manifesta doar cand sunt sunt
prezente pe fiecare din cei doi cromozomi omologi.

Aceste lucrari dau sperante in introducerea unor vaste aplicatii genomice clinice impotriva cancerului
sau a bolii Alzheimer. La sapte ani de la prima secventiere completa a genomului uman, realizata in
2003, costurile raman foarte ridicate. De atunci, mai putin de zece genomuri au fost secventiate si
toate de la persoane sanatoase, regreta cercetatorii.

Evolutiile tehnologice arata ca este posibil, de acum, sa se efectueze o secventiere a genomului
unei persoane bolnave la un pret mai accesibil si destul de precis pentru a desfasura cercetari
clinice. Secventierea unui singur subiect pentru aceste studii a costat 50.000 de dolari.

'Cunoastem in prezent numai functia a 5%-10% din cele 25.000 de gene pe care le cuprinde ADN-ul
fiecarui om, ADN-ul fiind softul vietii', arata dr Lupski, citat de AFP.
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