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0.1. Tipus de tractament

La idea basica de la terapia genica és introduir a les cellules del pacient les
instruccions genetiques destinades a substituir un producte genic
defectuds o absent i corregir un error al genoma que causa la malaltia.
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0.1. Tipus de tractament

Els investigadors utilitzen una construccié genetica,
que conté el gen terapeutic i inclou un interruptor
molecular per controlar-ne I'expressio, és a dir, per
regular quanta proteina terapeutica produeix.




0.2. En que consisteix?

Una classe de tecnologies genétiques s'adreca a seqiiéncies d'ADN
reguladores no codificants del genoma, denominades
commutadors de gens (interruptors).

Aquests interruptors s'uneixen a proteines
reguladores que activen o desactiven la
transcripci6 de gens. Segons les proteines
reguladores presents en una cellula, els gens
es poden expressar en diferents teixits, en
diferents estadis de desenvolupament o com a
resposta a determinats estimuls.

Els cientifics han comencat a
explorar maneres d'interferir
amb els interruptors de gens
per alterar 1'expressio genica.
Aquests metodes es poden
utilitzar per evitar que s'activin
gens relacionats amb malalties
o per evitar que s'apaguin els
gens beneficiosos.



0.2. En que consisteix?
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Gene switches regulate the expression of genes by binding to different proteins that affect
the activity of RNA polymerase.



0.3. Com s’aplicaria a
I’anemia falciforme?

L’anemia falciforme és una afeccio autosomica recessiva causada
per mutacions al gen de la globina g (HBB), que és una de les dues
subunitats de I'hemoglobina adulta.

La terapia amb
interruptors de gens
busca inhibir la produccio
de la globina B defectuosa
i estimular el gen que
produeix ’hemogobina
fetal.
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0.3. Com s’aplicaria a
I’anemia falciforme?

Mantenir la produccié d’hemoglobina
fetal proporcionaria una font
d'hemoglobina funcional als pacients.

OXYLEN DISSOGATION

L'hemoglobina fetal oor
s'expressa al fetus. Té
més afinitat per 1'oxigen
que I'hemoglobina
adulta, cosa que li permet
extreure oxigen del
torrent sanguini de la
mare.
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0.3. Com s’aplicaria a
I’anemia falciforme?

Per fer aixo0, es bloqueja la produccié de BCL11A, un repressor
per al canvi genic de 1'hemoglobina fetal. Sense la proteina
repressora, aquests globuls vermells continuen expressant
hemoglobina fetal.
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