Progeria Medya Bilgilendirme

Progeria Nedir?

Hutchinson-Gilford Progeria Sendromu (HGPS) olarak da bilinen Progeria, cocuklarda hizla
yaslanmaya sebep olan ve nadir goriilen 6liimciil genetik bir hastaliktir. Yunancadan tiiretilen
Progeria “erken yaslanma” anlamina geliyor. Hastaligin farkli tiirleri mevcutken en yaygin
goriileni adin1 hastaliga Ingiltere’de teshis koyan Dr. Jonathan Hutchinson ve Dr. Hasting
Gilford un soy isimlerinden alan Hutchinson-Gilford Progeria Sendromu’dur.(1886 yilinda
Dr. Jonathan Hutchinson ve 1897 yilinda Dr. Hasting Gilford)

Progeria Ne Kadar Yaygin?

Progeria yeni dogan 4-8 milyon ¢ocuktan birinde goriilityor ve her iki cinsiyeti ve tiim irklar
da esit derecede etkiliyor. PRF, su ana kadar 14’ii Amerika’da olmak tizere 29 iilkede 52
cocuk ile iletisim halinde.

Progeria’min Ozellikleri Nelerdir?

Cocuklar saglikl goriinerek diinyaya gelmelerine ragmen, 18.-24. aylar arasinda
hizlandirilmis yaslanma hastaligi Progeria’nin bir¢ok belirtisi gériilmeye baslaniyor.
Progeria’nin belirtileri; gelisim bozuklugu, kilo ve sa¢ kaybi, yasli griiniimlii deri, eklem
sertligi, kalca ¢ikigi, ateroskleroz, kardiyovaskiiler (kalp) hastaligi ve felg. Cocuklar farkl
etnik kokenlerden olmalaria ragmen dikkat cekici bir sekilde benzer goriiniime sahiptirler.
Progeria hastasi cocuklar ortalama 13 yasinda (8-21 yas arasinda degisebiliyor) genellikle
ateroskleroz (kalp krizi ve felg) nedeniyle 6lmektedir.

Progeria’nin Yaslanma ile Iliskisi Nedir?

Progeria hastasi cocuklar genetik olarak erken ileri derecede kalp hastaliklarina maruz
kaliyorlar. Diinya capindaki 6liimlerin neredeyse ¢cogu kalp hastaliklari nedeniyle
olusmaktadir. Kalp hastalig1 sahibi herhangi bir kisi gibi Progeria hastasi ¢ocuklarda ortak
olarak yiiksek kan basinci, felg, diisiik kan akisia bagh kalp ve gogiis agrisi, kalp biiylimesi
ve kalp yetmezligi gibi yaglanma ile iligkili semptomlar goriilmektedir. Progeria’ya care
bulmak, sadece bu ¢ocuklara yardime1 olmayacak, ayn1 zamanda dogal yaslanma siirecindeki
milyonlarca yetigkinin yasadig1 kalp hastalig1 ve felg tedavisinde anahtar rol oynayacak.

Progeria’nin Nedeni Nedir?

Progeria’nin klasik tiirii olan HGPS’nin ortaya ¢ikmasinin nedeni mutasyona ugramis LMNA
(lamin-a olarak okunur) genidir. LMNA geni hiicrenin ¢ekirdegi ile birlikte yapisal iskelesini
tutan Lamin A proteinini iiretiyor. Arastirmacilara gore kusurlu Lamin A proteini, ¢ekirdegi
dayaniksiz hale getiriyor ve bu hiicresel instabilite Progeria hastaligindaki erken yaglanmaya
neden oluyor. Progeria Aragtirma Vakfi Genetik Konsorsiyumuna bagli bir grup bilim adami
Ekim 2002°de Progeria genini kesfetti ve Nisan 2003 yilinda PRF liderliginde hastaliga
LMNA geninin mutasyonun neden oldugu aciklandi.



Progeria Nasil Teshis Edilir?

Hastaliga neden olan gen mutasyonu saptandigi i¢in hastaliga yakalanan ¢ocuklarin tanisi i¢in
kesin olarak bilimsel bir yol bulunmustur ve ¢ocuklarin miimkiin oldugu kadar kisa siirede
uygun bakima ulagmalar1 saglanmistir. PRF biinyesinde gerceklestirilen Teshis Test Programi
HGPS’ye yol acan genetik degisim ya da genetik mutasyonu saptamaktadr. ilk klinik
degerlendirmeden sonra (¢ocugun fiziksel goriiniimii ve tibbi ge¢misine dayali) ¢ocuktan
alman kan 6rnegi, hastaliga neden olan mutasyonlu gen i¢in test ediliyor.

ila¢ Tedavisi: FTI’lar Progeria i¢cin Nasil Cahsiyor?

Hastaliga neden olan LMNA gen mutasyonu Lamin A proteinini hiicre zarina baglayan kii¢iik
bir protein dizisini (farnesyl grubu olarak adlandirilan) uzaklastirmak i¢in teshis alanini
degistirir. Sonug olarak mutasyona ugramis Lamin A (progerin) proteini zara takilip kalir ve
hiicre fonksiyonuna zarar verir. Farnesyltransferase inhibitorleri (FTI) Lamin A gibi proteinler
farnesyl grubunun eklenmesine engel olan bir ilag sinifidir. Bu nedenle mutasyonlu Lamin A
molekiilleri hiicre zarinin i¢ine eklenemiyor ve hasara sebep oluyor. FTT’lar mutasyondan
kaynaklanan hasar1 tamir etmiyor, hiicre zariin i¢ine ekliyor.



