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Przewlekle zapalenie trzustki (PZT) jest wieloczakomwym procesem zapalnym
przebiegaicym fazami, z okresami remisji | zaostize prowadacym do stopniowego |
nieodwracalnego ugtedzenia czynnizi wewmtrzwydzielniczej i zewstrzwydzielniczej trzustki.
Trzustka jest naadlem, ktory s nie regeneruje i kale kolejne zaostrzenie uppedza jego funkej.

Do najczstszych przyczyn PZT u dzieci nadeczynniki genetyczne a zaraz potem wady anatomiczne
przewodu trzustkowego, zaburzenia lipidowe orazrabw drégzotciowych. Jednak zaokoto 25%
wszystkich przypadkow PZT oldla sk mianem idiopatycznych czyli o niewgjsionej etiologii. U
znacznej cgci z tej grupy pacjentéw zapalenie trzustki wepstie take u krewnych i jest to tak
zwane dziedziczne lub rodzinne PZT.

Mimo wielkiego postpu w identyfikacji czynnikbw genetycznych zaangaanych w
patogeneg PZT, podiage molekularne diej czsci przypadkdéw pozostaje nieznane. U 60% dzieci
chorych na PZT, u ktérych wykonano badania genetyerz Zaktadzie Genetyki Medycznej Instytutu
Matki i Dziecka, nie zidentyfikowano defektow w nya@h genach, pomimo pozytywnego wywiadu
rodzinnego w kierunku PZT. Wysgsmy zatem hipoteg ze za wysipienie choroby w tych
przypadkach magby¢ odpowiedzialne mutacje w genach gtbhie kojarzonych przyczynowo 2 t
chorola, a celem tego projektu jest identyfikacja nowyelrmikow genetycznych, ktére zykiszap
ryzyko wystpienia PZT. W badaniach planowane jest zastosowssukniki sekwencjonowania
nastpnej generacji (NGS), ktéra umiwia jednoczess analiz wszystkich regionéw kodagych
genomu ludzkiego (tzw. eksomu). Zastosowanie tdjrtiki pozwoli na identyfikagj nowych gendw,
ktorych mutacje do tej pory nie byly opisywane wn@sieniu do PZT. Uzyskane wyniki
proponowanego projektu urdawi a poszerzenie wiedzy na temat patogenezy PZT i papawvanie
nowych mechanizméw molekularnych prowacych do rozwoju PZT. W przys&oi wyniki te mog
przyczynt sig do opracowania nowych algorytméw pgsiwania diagnostycznego oraz
zaproponowania nowych strategii terapeutycznycheaasmnych od rodzaju defektu. Wyjaienie
przyczyn choroby umdiwialoby uzyskanie pelnej porady genetycznej, atte pacjenta
odpowiedna opielka medyczm i ewentualne wdrenie dziatd profilaktycznych u o0s6b
podwyzszonego ryzyka PZT.



