SIRNA — med kraft att tysta!
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Over hela varlden lever manniskor med genetiska mutationer som starkt paverkar deras liv.
De som har sett X-men-trilogin kommer kanske att tanka pa méanniskor med bla
palsbekladnad eller med hud tackt av reptilfjall, och s& langt ifran behéver de inte vara. Det
finns manniskor som far en pansarlik skorpa 6ver huden nar den laker och vissa vars muskler
kan byggas om till skelett. Men dessa manniskor besitter inga superkrafter och de sjalva
skulle inte beskriva sin egenhet som supercool. Nagot de har gemensamt med vara fiktiva
mutanter &r att de ofta kénner sig valdigt ensamma och hopplésa, sérskilt som manga av
mutationerna leder till livshotande tillstand. En ljusglimt skymtar dock i den annars sa mérka
framtiden for manniskor med sadana sallsynta sjukdomar. De senaste tjugofem aren forsoker

forskare I6sa gatan om kroppens egen metod att tysta

genetisk information. Férhoppningsvis kan snart en Vad ar en sallsynt sjukdom?
behandling ges for att reglera kroppens genuttryck En sjukdom Kallas sallsynt om den
och forhindra dodliga mutationer. drabbar endast 5 personer av

10 000. Ofta drabbas bara en av
10 000, da forstar man om hen

Att fiffla med gener kanner sig ensam och oférstadd!

Att fiffla med kroppens gener kan lata svart, farligt
och kanske rent av“korl1ltrc_J.versieIIt.. Metoden &r inote som man kan tro med en séllsynt
helt enkgl och det ar Ejarfor“for.sknlngen drar ut pa sjukdom. | EU beriknas det finnas
tiden. Goor man det pa fel satt riskerar man att fel mellan 5000 och 8000 olika

gener rakar tystas och det kan ge odnskade
sidoeffekter. Daremot paverkas inte sjalva DNAL, sa
generna/arvsmassan halls intakt, utan det ar endast
kroppens produktion av proteiner som paverkas.

Men det ar inte s& fa manniskor

sallsynta sjukdomar som paverkar
mellan 27 och 36 miljoner
manniskor. En drabbad ar alltsa
ensam och en av manga pa samma

gang!

Fran gen till protein Kroppens
Kroppen skapar kontinuerligt
proteiner, allt fran enzymer som
bryter ner maten, blodpléttar som
stoppar blodning till keratiner som
bygger upp huden, haret och
naglarna. | DNAt ligger gener
som beskriver hur de olika
proteinerna byggs ihop. Med den
informationen kan proteiner
bygga nya proteiner och for det
behover de en ”inkdpslista”, 1
form av budbarar-RNA!

egen reglerande kraft

RNA-interferens ar kroppens egen metod for att
finjustera genuttryck, det vill sdga den egna
produktionen av proteiner, och tysta o6nskade sadana.
Nér den genetiska informationen i en cell lases av ur
DNAL skrivs den om till budbérar-RNA. Den skickas
da for att dversattas till en peptidkedja, som sétts ihop
till slutprodukten, ett protein. Det &r nu kant att
kroppen reglerar denna process genom sma
dubbelstrangade RNA-snuttar, sa kallade mikroRNA.
De satter sig med hjalp av andra proteiner pa det
onskade budbarar-RNAt och forhindrar det fran att




skrivas om till ett protein. Pa det sattet tystas genuttryck av diverse proteiner och det fungerar
aven som ett skydd mot virus och annat fraimmande DNA-material.

Genom att ta fram syntetiska versioner av mikroRNA férsoker man nu anvanda metoder for
att behandla genetiska sjukdomar. En design kallas siRNA (”small interfering RNA”) och
liknar en forenklad variant av mikroRNA till formen. Med siRNA kan forskare rikta sig mot
de specifika mutationer i genuppsattningen som orsakar sjukdomen.

Siktet installt pa smartsam pansar

Pachyonychia Congenita &r en séllsynt genetisk hudsjukdom som bland annat ger patienten
kraftigt deformerade naglar och tjock pansarlik hud dver handflator och fotsulor. Under den
pansarlika huden bildas latt smartsamma sprickor som gor det svart och ga och réra vid ytan.
Problemet ligger i proteinet keratin som har muterats till att skapa kaosliknande strukturer i
vissa delar av huden och naglarna. Personen med denna sjukdom har behdvt hanka sig fram
med kryckor eller rullstol eftersom inget lakemedel finns, men sedan siRNA uppfunnits finns
det antligen hopp! | de tester som gjorts har man kunnat se hur den smértsamma hudskorpan
lossnat och man arbetar nu for att framstalla en kram som ska fa fotter och hander fria fran
pansar. Ar inte forskning fantastisk s ség!

Fler sjukdomar star pa tur att bli provade med siRNA. Vagen ar lang men med siRNA verkar
valdigt lite vara omojligt. Det ska bli spannande att se vad framtiden har att erbjuda!
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