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Cuvant inainte

Revista eAsistent si-a propus sd ofere
membrilor un spatiu de exprimare, sa fie
vocea si legatura cu intreaga profesie, cu
realitatile lumii medicale.

Prin revista eAsistent vom pune in valoare

si vom cultiva o legaturd permanenta intre
profesionistii din domeniul medical.

In fiecare lund, vd propunem si va aliturati
colectivului de redactie sau grupului nostru de
cititori activi.

Aveti o poveste frumoasa pe care vreti sd o
impdrtasiti¢ Aveti un coleg care a realizat ceva
special si vreti sa vorbiti despre asta? Sarbatoriti
ceva cu totul deosebit la locul de munca si nu
stiti nici un jurnalist care sa vrea sd scrie despre
asta? Contactati-ne si va vom asculta povestea.
Sunteti mandra de profesia pe care o aveti?
Ne-ati citit, ati cdutat anumite informatii

si vreti sa stiti mai multe despre anumite
subiecte? Spuneti-ne ce ati dori sa gdsiti in
paginile revistei si vom tine cont de sugestiile
dumneavoastra.

Cand sunteti aldturi de noi, ne ajutati sa fim
mai buni. La fel ca si revista care va apartine.

Cu drag,
Colectivul de redactie
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Editorial

Ce ne va aduce anul 2022?

/\
n ciuda aparitiei variantei Omicron a virusului ce provoaca CO-

VID-19, oamenii din intreaga lume par surprinzator de optimisti
cu privire la noul an, potrivit unui sondaj global (realizat de Ipsos,
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in 33 de tari, pe un esantion de peste 22000 de adulti).

Desi persista ingrijorarile legate de cresterea preturilor si de proble-
mele de mediu, previziunile personale pentru 2022 ale majoritatii
oamenilor arata bine. Peste 75% dintre oamenii din intreaga lume
cuprinsi in studiu cred ca 2022 va fi un an mai bun decat preceden-
tul.

Lansarea vaccinurilor impotriva COVID-19, dar mai ales cresterea
accesibilitatii lor, ofera speranta in vremuri mai bune. lar unul din
trei oameni crede ca societatile vor deveni mai tolerante. Speranta
pare sa fie sentimentul care-i incearca pe majoritatea oamenilor in
acest nou an.

Daca ne uitam la ce spunea directorul general al OMS, Tedros Adha-
nom Ghebreyesus, reporterilor la Geneva, la finalul anului trecut, aceas-
ta speranta pare indreptatita, daca va fi sprijinita de o serie de ma-
suri concrete.

A reveni la normal Tn anul acesta inseamna, inainte de toate, sa ne
protejam acum, deoarece cazurile provocate de varianta Omicron
inregistreaza o raspandire rapida. Desi par sa nu fie mai grave decat
cele provocate de varianta Delta (inca tulpina dominanta la nivel glo-
bal), Omicron s-a aratat, in primele date, ca avand o transmisibilitate
mai mare si o rezistenta ingrijoratoare la vaccinuri, deci numarul si
complexitatea masurilor de protectie trebuie crescute.

Pentru a putea justifica optimismul si a putea celebra o victorie im-
portanta, de etapa, pe "frontul” pandemiei de COVID-19 la finalul
anului 2022, ar trebui folosite toate masurile de protejare a populatiei
de la vaccinuri, la convingerea populatiei sa poarte corect mastile si
sa respecte si celelalte masuri de sanatate publica recomandate, la o
buna gestionare a modului in care se fac interventiile pentru ca per-
soanele care sunt infectate si fac boala sa primeasca cele mai bune
ingrijiri, evitand supraaglomerarea spitalelor si interventia tardiva.

Cert este ca, dincolo de orice, trebuie sa avem asteptari realiste si
sa celebram succesele importante din acest "razboi” cu virusul, dar
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si sa fim constienti de lectiile primite. Cert este ca pandemiile doar
se atenueaza, nu dispar brusc. Practic, boala va deveni endemica.
lar Covidul va deveni o boala ce va avea soarta gripei sau racelii co-
mune.

Chiar daca vor exista focare locale sau sezoniere, mai ales in tarile
cu rata mica de vaccinare (cum este si Romania), iar epidemiologii
vor trebui sa aiba grija de noile variante care ar putea fi capabile sa
depaseasca imunitatea oferita de vaccinuri, momentele de deriva de
la Tnceputul pandemiei au trecut.

Succesul uluitor din spatele acestei realizari este dat de faptul ca un
numar foarte mare de oameni au fost vaccinati si ca, in fiecare etapa
a infectiei, de la simptome usoare pana la terapie intensiva, noile
medicamente pot reduce foarte mult riscul de deces.

Chiar daca acum pare simplu, de fapt a fost o munca intensa si grea
in spatele descoperirii rapide a vaccinurilor, acordarii licentelor pen-
tru atatea vaccinuri, descoperirii tratamentelor si asigurarii vaccinu-
rilor pentru miliarde de oameni. Este un triumf stiintific, dar si unul
de suport si coordonare fara precedent.

Lectia Tnvatata este ca vaccinurile nu ofera totusi o protectie com-
pleta, mai ales in randul persoanelor in varsta. Totusi, si aici, stiinta
medicala a facut fata provocarii, datorita tratamentelor identificate.

Ar trebui sa ne gandim la combinatia dintre vaccinare si tratament
ca la o serie de ziduri de protectie, fiecare impiedicand atacurile vi-
rale sa devina fatale. Ridicarea fiecarui zid nou reduce si mai mult le-
talitatea Covid.

Combinatia dintre infectare si vaccinare explica de ce, potrivit unui
articol din The Economist de la finalul anului trecut, in Marea Brita-
nie, toamna pot fi detectati anticorpi impotriva Covid la 93% din-
tre adulti. Oamenii sunt susceptibili de a se reinfecta, asa cum arata
Marea Britanie, dar, cu fiecare expunere la virus, sistemul imunitar
devine mai bine antrenat pentru a-| respinge.

Alaturi de noile tratamente si de faptul ca in perioada curenta sunt
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Editorial

infectati mai mult tinerii, asta explica de ce rata mortalitatii in Ma-
rea Britanie a ramas scazuta. Posibil ca si alte tari sa urmeze aceeasi
traiectorie.

Desigur ca toate aceste proiectii optimiste ar putea fiinca rasturnate
de o nouad varianta periculoasa.

Virusul sufera o mutatie constanta si cu cat este mai mult in circulatie,
cu atat este mai mare sansa ca o nouad tulpina infectioasa sa apara.
Cu toate acestea, este posibil ca tratamentele existente sa ramana
eficiente. Tn plus, vaccinurile pot fi modificate rapid pentru a tine sea-
ma de mutatiile virusului.

lata de ce optimismul celor care au participat la studiul Ipsos ar pu-
tea deveni o profetie indeplinita.

Legat de acest subiect fierbinte al momentului, dar nu numai, consec-
venti in incercarea noastra de a afla cat mai multe despre provoca-
rile cu care ne confruntam cu toti, va prezentam in revista de luna
aceasta teme de actualitate precum:

- Ziua Mondiala Braille — 4 ianuarie 2022. Viata in perioada pan-
demiei pentru persoanele cu dizabilitati;

- Impactul pandemiei asupra sanatatii mintale;

- Istoria geneticii medicale si perspectivele pe care le deschide
pentru tratamentele personalizate pentru boli cu impact major;

- Mituri legate de cancerul pulmonar si bronho-pneumopatia ob-
structiva cronica;

- Aplicatiile medicale ale tehnologiei ARN mesager.

Merita amintite si recomandarile editoriale ale lunii: Ramdéi Ager de
Dr Sanjay Gupta, Ghid de preventie, screening si tratament in lezi-
unile pre-canceroase si cancerul de col uterin sub coordonarea Dr.
Nastasia Serban si Durerea — O paradigma regdndita de Dr. Gaetan
Brouillard.

Tn nota despre sperantd si intoarcerea la normalitate de care am
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Editorial

vorbit mai devreme, va doresc un an cu multe reusite, in care sa va
bucurati de o sanatate deplina si de multa energie.

La multi anil

Doina Carmen Matzilu, Presedinte OAMGMAMR - filiala Bucuresti
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Mituri legate de cancerul pulmonar si bronho-
pneumopatiile obstructive cronice (BPOC)

n numar tot mai mare de dovezi indica faptul ca varianta Omi-

cron este mai predispusa sa infecteze caile aeriene superioa-

re decat plamanii, ceea ce, in opinia oamenilor de stiinta, ar
putea explica de ce pare a fi mai infectioasa, dar mai putin morta-
|a decat alte versiuni ale virusului SARS-COV?2. “Rezultatul tuturor
mutatiilor care il fac pe Omicron diferit de variantele anterioare este
ca, foarte probabil, si-a modificat capacitatea de a infecta diferite
tipuri de celule”, a declarat Deenan Pillay, profesor de virologie la
University College din Londra, Marea Britanie. ”In esentd, se pare cd
este mai capabil sa infecteze tractul respirator superior. Astfel, s-ar
inmulti in celulele de acolo mai usor decdt in celulele din plamani”.

Daca acest lucru va fi confirmat de studii suficiente, care vor par-
curge procesul complet de validare stiintifica, aceasta ar fi o veste
excelenta.

Cu toate acestea, prea multi oameni continua sa fie grav afectati si
sa moara din cauza a doi temuti inamici ai plamanilor nostri - cance-
rul pulmonar si afectiunile BPOC.
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La nivel mondial, BPOC este a treia cauza principala de deces, pro-
vocand 3,2 milioane de decese in 2019. Cancerul pulmonar a fost in
2020 al doilea cel mai frecvent cancer dupa cancerul de san, cu 2,2
milioane de cazuri, fiind responsabil pentru 1,8 milioane de decese.

BPOC se refera la un grup de boli care cauzeaza obstructionarea flu-
xului de aer si probleme de respiratie. Acest grup de afectiuni inclu-
de emfizemul si bronsita cronica.

Peste 65 de milioane de persoane din intreaga lume sufera de BPOC
moderata sau severa, iar expertii preconizeaza ca acest numar va
continua s3 creascd la nivel mondial, in urmé&torii 50 de ani. n acelasi
timp, milioane de persoane sufera de BPOC, fara sa fie fost diagnos-
ticate.

Prin intermediul acestui articol, ne propunem sa risipim, cu ajutorul
expertilor, cateva mituri legate de aceste doua afectiuni, cu obiecti-
vul de a deveni mai bine informati cu privire la modalitatile prin care
riscurile de a le dezvolta pot fi eliminate sau reduse.

Dr. Fred R. Hirsch, director executiv al Centrului de Excelenta pentru
Oncologie Toracica de la Tisch Cancer Institute din cadrul Spitalului
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Mount Sinai din New York (SUA), a demontat cateva dintre miturile
frecvente legate de cancerul pulmonar.

Doar fumatorii dezvolta cancer pulmonar

Dupa cum a explicat Dr. Hirsch pentru Medical News Today, “Aceastd
ipotezad e falsa si, din pdcate, este un mit ce poate provoca stigmati-
zarea fumadatorilor” si nedepistarea la timp a multor cazuri de nefu-
matori care dezvolta boala.

Potrivit Centrului de Control al Bolilor (CDC) din SUA, in jur de 10-
20% dintre persoanele cu cancer pulmonar din SUA nu au fumat ni-
ciodatd sau au fumat mai putin de 100 de tigri in viata lor. In fiecare
an, aproximativ 7.300 de decese de cancer pulmonar in randul nefu-
matorilor sunt cauzate de fumatul pasiv, iar alte 2.900 sunt cauzate
de expunerea la radon, de exemplu (n.a.: datele se referd la SUA).

Fumatul este probabil cel mai cunoscut factor de risc pentru cance-
rul pulmonar, dar, cu certitudine, nu este singurul. Alti factori de risc
includ un istoric familial de cancer pulmonar, expunerea la poluarea
aerului, expunerea la radon, expunerea la azbest, expunerea anteri-
oara a zonei toracice la radiatii si bolile pulmonare cronice.

Nu exista nicio modalitate de a reduce riscul

"Existd mai multe modalitati de a reduce riscul de cancer pulmonar”,
a explicat Dr. Hirsch. "Prima si cea mai importantd este prevenirea
fumatului sau renuntarea la fumat” (n.a.: inclusiv cel pasiv).

"Alti factori de risc includ expunerea la radon”, a continuat Dr. Hirsch.
"Astfel, mdsurarea radonului in locuinta dumneavoastrd este impor-
tantd. In plus, anumite comportamente legate de stilul de viatd sunt
considerate factori potentiali de risc, iar exercitiile fizice si evitarea
obezitatii sunt importante in aceastad privintd.”
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Poluarea cotidiana este mai periculoasa decat fuma-
tul in ceea ce priveste riscul de cancer pulmonar

Expunerea la dioxid de azot, oxid de azot, dioxid de sulf si particu-
le fine a fost asociata pozitiv cu riscul de cancer pulmonar. Cu toate
acestea, comparatiile intre poluare si fumat sunt mai greu de facut.
"A locui in orase poluate este un factor de risc, dar nimeni nu stie cu
sigurantd dacad este mai rdu decat utilizarea produselor din tutun, iar
combinatia ar putea fi foarte periculoasa”, a explicat Dr. Hirsch.

Operatia pentru cancer pulmonar duce la raspandirea
cancerului in organism

"Nu, chirurgia cancerului pulmonar nu face ca acesta sd se raspan-
deascd”, a declarat Dr. Hirsch pentru MINT. El a explicat apoi de ce
este important sa se faca o interventie chirurgicala timpurie si masu-
rile care sunt luate pentru a preveni raspandirea celulelor canceroa-
se in organism. "Operatia de cancer pulmonar este recomandatd in
cazul cancerului pulmonar in stadiu incipient. In acest stadiu, aceas-
ta poate vindeca cancerul. In cazul in care o tumoare este mare sau
are o diseminare loco-regionald, terapia adjuvantd, cum ar fi chimi-
oterapia sau imunoterapia inainte de operatie, va reduce si mai mult
riscul de rdspdndire a celulelor canceroase.”

Dr. Hirsch a adaugat ca cercetarile clinice au aratat ca aceasta abor-
dare reduce riscul de deces si prelungeste durata de supravietuire.

“Daca as avea cancer pulmonar, as avea simptome”

“Cancerul pulmonar poate fi depistat in cazuri total asimptomatice sau
la persoane cu usoare simptome respiratorii”.

Dr. Hirsch a explicat ca acesta este unul dintre motivele pentru care
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Educatie Medicald

screeningul pentru cancerul pulmonar la persoanele cu risc ridicat
este atat de important, reiterand ca depistarea precoce a cancerului
pulmonar creste rata de supravietuire. El a subliniat ca si in cazul ne-
fumatorilor ar putea exista un avantaj al screening-ului, dar studiile
nu au confirmat inca acest lucru in mod concludent.

Cancerul pulmonar este intotdeauna terminal

Din fericire, acest lucru este fals. Potrivit doctorului Hirsch, atunci
cand profesionistii din domeniul sanatatii detecteaza cancerul pul-
monar la timp, acesta are o rata de vindecare de peste 60%. “Chiar
si cancerul pulmonar diagnosticat astazi in stare mai avansatad are
un potential mult mai bun de supravietuire pe termen lung in anumi-
te situatii. Progresul in ceea ce priveste terapia si rezultatele pentru
pacientii cu cancer pulmonar avansat care prezintd mutatii genetice
specifice, care pot fi vizate de terapii specifice, a fost extraordinar in
ultimul deceniu.”

Dr. Neil Schachter, profesor de pneumologie, terapie intensiva, me-
dicina de mediu si sanatate publica la Scoala de Medicina Icahn de
la Mount Sinai din New York, SUA, si director medical de reabilitare
pulmonara in cadrul sistemului de sanatate Mount Sinai, si Dr. Sha-
hryar Yadegar, specialist in terapie intensiva, pneumolog si director
medical al sectiei de terapie intensiva de la Providence Cedars-Sinai
Tarzana Medical Center, California, SUA, au demontat cateva din-
tre miturile frecvente legate de bronho-pneumopatia obstructiva
cronica (BPOC).

BPOC esterara

Potrivit Organizatiei Mondiale a Sanatatii (OMS), BPOC a provocat 3,2
milioane de decese in 2019, ceea ce o face sa fie a treia cauza de
deces la nivel mondial. Dr. Schachter a explicat ca, in Statele Unite,
BPOC “este a patra cauzad principald de deces”.
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Asociatia Americana a Plamanilor (AAP) recomanda ca orice persoa-
na care "se confrunta cu simptome ale BPOC - tuse cronica, dificultati
de respiratie, infectii respiratorii frecvente, productie semnificativa de
mucus si/sau respiratie suierdtoare - sd vorbeascd cu un medic pen-
tru testarea specifica numitd “spirometrie”, care poate ajuta la dia-
gnosticarea BPOC”.

Doar fumatorii dezvolta BPOC

"Aproximativ 10-20% dintre pacientii cu BPOC nu au fumat niciodata.
Unii dintre acesti nefumatori 1i includ pe cei care au avut o expune-
re semnificativa la fumatul pasiv. Alte cauze pentru aparitia BPOC
in randul nefumatorilor sunt predispozitia geneticad, in principal prin
deficienta de alfa-1 antitripsind (cu rol de protectie imunitard), sau
expunerea substantiald la poluarea aerului.”

N (X )

BPOC afecteaza doar plamanii

"BPOC coexista cu multe comorbiditati, inclusiv boli de inimd, cancer
pulmonar, hipertensiune arteriald, osteoporoza si diabet”, a declarat
doctorul Schachter. “Asocierea se poate datora unor factori cauzali
comuni, precum inflamatia sistemica.”

Cu alte cuvinte, unele dintre aceste afectiuni impartdsesc factori co-
muni de risc, ceea ce le face mai probabil sa apara impreuna cu BPOC.
De exemplu, fumatul este un factor de risc atat pentru BPOC, cat si
pentru bolile de inim&. Tn acelasi timp, expertii in sdnatate asociaz3
BPOC cu inflamatia sistemica, care poate, de asemenea, sa creasca
n mod independent riscul altor afectiuni.

Persoanele cu BPOC nu pot face exercitii fizice

Potrivit Dr. Yadegar, "Fdrd o indrumare adecvatd, pacientii cu BPOC
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pot avea dificultati in a efectua exercitii fizice”.

Cu toate acestea, el a explicat, de asemenea, ca medicii le recoman-
da persoanelor cu BPOC sa faca exercitii fizice, deoarece acestea pot
contribui la “cresterea capacitdtii lor de respiratie si la imbundtatirea
simptomelor zilnice”.

"Programele de reabilitare pulmonard oferd de obicei tehnici de res-
piratie ghidatd impreund cu exercitiile fizice pentru a duce la rezulta-
te mai bune pentru pacienti”, a continuat el. Pe scurt, Dr. Schachter
ne-a spus ca “exercitiul fizic este terapeutic pentru BPOC, reducdnd
numdarul de exacerbdri ale manifestdrii bolii si imbundtdtind calitatea
vietii”.

Nu exista tratamente pentru BPOC

Din fericire, acesta este un alt mit frecvent. “Existd numeroase terapii
si strateqii care imbunatatesc evolutia bolii”, a declarat Dr. Schachter
pentru MNT, “inclusiv medicamente, reabilitare pulmonara, dieta si
vaccinuri care protejeaza impotriva infectiilor respiratorii ce accele-
reaza evolutia bolii.”

Dr. Yadegar a spus: "BPOC este o boald a alveolelor, in principal [...] un
rezultat al pierderii de elasticitate indusad, in primul rdnd, de fumat.
Astmul este o boald a cdilor respiratorii, in principal [...] un rezultat al
inflamatiei cronice a cailor respiratorii.”

”In timp ce simptomele clinice se pot suprapune intre cele doud boli”,
a continuat el, “tratamentele variazd pentru a ajuta cdt mai bine
pacientii pe termen scurt si lung. Pacientii cu COPD pot beneficia de
bronhodilatatoare inhalate, corticosteroizi sau oxigen suplimentar care
pot fi adaptate in mod unic la fiecare persoand. Anumiti pacienti pot
beneficia, de asemenea, de augmentarea alfa-1 anti tripsinei sau chiar
de transplanturi pulmonare”, a adaugat el.

Cancerul pulmonar si BPOC apar adesea ca si comorbiditati. Exista
din ce Tn ce mai multe dovezi care leaga aceste boli, dincolo de fac-
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torul comun al fumatului, de altii cum ar fi imbatranirea prematura,
predispozitia genetica, scurtarea telomerilor, disfunctia mitocondri-
ala si modificarile epigenetice. Conform studiilor, cancerul pulmo-
nar a fost identificat ca fiind tipul de cancer cu cel mai mare risc de
mortalitate prin BPOC. Tn plus, BPOC a fost a doua cauzd de deces
necanceros la pacientii cu cancer pulmonar. Este probabil ca, in vi-
itor, aceste doua boli sa reprezinte o povara considerabila pentru
serviciile de sanatate.

Datele existente subliniaza deja importanta implicarii active si timpu-
rii @ pneumologilor, alaturi de oncologi, in urmarirea indeaproape a
pacientilor cu cancer pulmonar, mai ales avand in vedere riscul foar-
te ridicat de deces din cauza BPOC in primul an dupa diagnosticul de
cancer pulmonar.

Mirela Mustatd, Redactor executiv E-asistent

Surse de documentare:
1. 13 myths about lung cancer (medicalnewstoday.com)
2. 11 myths about COPD (medicalnewstoday.com)

3. New studies reinforce belief that Omicron is less likely to da-
mage lungs | Omicron variant | The Guardian

4.  Chronic obstructive pulmonary disease (COPD) (who.int)

5.  Deaths from COPD in patients with cancer: a population-based
study (nih.gov)

6.  COPD: Facts, Statistics, and You (healthline.com)
7. Foto: World COPD Day 2021
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Eveniment

Ziua Mondiala Braille — 4 ianuarie 2022

Viata in perioada pandemiei pentru persoanele
cu dizabilitati

Dizabilitati, vorbeam despre faptul ca, in intreaga lume, un mili-

| una trecuta, cu ocazia Zilei Internationale a Persoanelor cu
ard de oameni au in aceasta perioada provocari si mai mari din
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cauza dizabilitatilor lor.

Chiar si in circumstante normale, persoanele cu dizabilitati au mai
putine sanse sa aiba acces la asistenta medicald, educatie, locuri de
munca si sa participe la activitati in comunitate decat semenii lor. Ei
au mai multe riscuri sa traiasca in saracie, sa experimenteze rate mai
mari de violenta, neglijare si abuz si sa fie printre cele mai marginali-
zate persoane din orice comunitate afectata de criza.

Sa ne gandim la o persoana cu deficiente de vedere. Pentru ea, viata
inizolare a pus mai multe probleme in ceea ce priveste independenta
si distantarea, in special pentru o persoana care se bazeaza pe folo-
sirea atingerii si simtului tactil pentru a-si comunica nevoile si pentru
a accesa informatii.

Pandemia a dezvaluit cat de important este sa se produca informatii
esentiale in formate accesibile si celor cu nevoi diferite, inclusiv in Braille
si formate sonore. In caz contrar, multe persoane cu dizabilitati s-ar
putea confrunta cu un risc mai mare de infectare, din cauza lipsei de
acces la elemente care sa o ghideze pentru a lua masuri de precautie,
a se proteja si a reduce raspandirea virusului.

COVID-19 a subliniat, de asemenea, necesitatea intensificarii tuturor
activitatilor legate de accesibilitatea digitala, pentru a asigura inclu-
ziunea digitala a tuturor persoanelor, indiferent de nevoile lor.

In timpul pandemiei de COVID-19, o serie de organisme ale ONU au
gandit actiuni si materiale despre acest subiect destinate si persoa-
nelor cu dizabilitati, inclusiv informatii in Braille. De exemplu, UNI-
CEF a elaborat materiale care sunt disponibile in mai multe limbi si
formate accesibile (inclusiv Braille si ,usor de citit”). Ele se gasesc la
link ‘COVID-19: Considerations for Children and Adults with Disabili-
ties’ si abordeaza teme precum accesul la informatii, igiena, sanatate,
educatie, protectia copilului, sanatate mintala si sprijin psihosocial,
precum si aspecte relevante privind locul de munca.
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Eveniment

Ce este Braille?

Braille este o reprezentare tactila a simbolurilor alfabetice si nume-
rice si chiar a simbolurilor muzicale, matematice si stiintifice, care ufili-
zeaza sase puncte pentru a reprezenta fiecare litera si numar.

Braille este folosit de catre persoanele nevazatoare si cu deficiente
de vedere pentru a citi aceleasi carti si ziare ca si cele tiparite intr-un
font vizual. Braille este esential in contextul educatiei, al libertatii de
exprimare si de opinie, precum si al incluziunii sociale a persoanelor
cu dizabilitati.

,Braille” a fost numit dupa creatorul sau (Louis Braille, care a trait
in Franta secolului al XIX-lea). Louis Braille a fost un francez care si-a
pierdut vederea in copilarie, cand s-a ranit accidental in ochi cu o
unealta de gaurit a tatalui sau.

Tnainte de a exista acest sistem, oamenii cu deficiente de vedere
obisnuiau sa citeasca folosind sistemul Haly. Aceasta folosea litere
latine, marcate in relief pe hartie groasa sau piele. Aceasta metoda
nu numai ca era complicata, dar permitea oamenilor doar sa citeas-
ca, nu si sa scrie. Deficientele sistemului |-au incurajat pe Braille sa
caute un sistem mai putin complicat.

De la varsta de 10 ani, Braille a petrecut mult timp la Institutul Regal
pentru Tineretul Nevazator din Franta unde a inventat si perfectionat
sistemul de puncte in relief care, in cele din urma, a devenit cunos-
cut sub numele de Braille.

Braille si-a finalizat munca, dezvoltand un cod bazat pe celule cu sase
puncte, gandite astfel incat cu un singur deget persona nevazatoare
sa simta intreaga unitate celulara cu o singura atingere si sa se poata
deplasa rapid de la o celula la alta.

In cele din urm4, Braille a ajuns s& fie acceptat in intreaga lume ca
principala forma de informare scrisa pentru nevazatori.

Din pacate, Braille nu a avut ocazia sa vada cat de utila a devenit
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inventia lui. A murit in 1852, cu doi ani inainte ca Institutul Regal sa
inceapa sa predea Braille.

Ajutorul extraordinar al lui Braille, care a deschis accesul la o intrea-
ga lume pentru nevazatori si persoanele cu deficiente de vedere, a
fost recunoscut si de Adunarea Generald a Natiunilor Unite. Tn no-
iembrie 2018, la 4 ianuarie, a fost declarata Ziua Mondiala a Braille.
Prima Zi Mondiala Braille a fost comemorata in anul urmator (2019)
si a fost celebrata ca o sarbatoare internationala. Data aleasa mar-
cheaza ziua de nastere a lui Louis Braille.

Ziua Mondiala a Braille vorbeste oamenilor despre importanta Brail-
le ca mijloc de comunicare, care ajuta persoanele nevazatoare sau
cu deficiente partiale de vedere sa aiba acces la cunoastere, precum
noi toti ceilalti.

In ce masura insa Braille confera acces egal persoa-
nelor cu dizabilitati de vedere este un subiect poate
la fel de important.

Este evident ca Braille ofera o cale buna catre alfabetizare pentru
persoanele cu deficiente de vedere. Tnsd multe cercetdri arata c3
studentii cu aceste deficiente inregistreaza, de obicei, rate de alfa-
betizare mai scazute decat colegii lor fara deficiente de vedere.

Un studiu inovator realizat de Universitatea Rice (USA) va incerca
sa imbunatateasca alfabetizarea Braille prin explorarea intrebarilor
despre modul in care este predat. El va cuprinde 1.800 de elevi ne-
vazatori din clasele 1-12 din SUA si Canada si 200 de profesori de
Braille.

Unii profesori vad Braille ca pe un cod care permite tiparirea, in timp
ce altii 1l considera un sistem de scriere care serveste drept cale spre
alfabetizare. Cercetarea va examina modul in care viziunea unui in-
structor asupra sistemului 1i afecteaza pe elevi.
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Echipa de cercetatori va fi condusa de Robert Englebretson, profe-
sor asociat si presedinte de lingvistica la Rice, Simon Fischer-Baum,
profesor asistent de stiinte psihologice la Rice si Cay Holbrook, pro-
fesor de educatie speciala la Universitatea din Columbia Britanica.

Studiul interdisciplinar se va baza pe domeniile de expertiza ale cer-
cetatorilor: structura limbajului, neurostiinta si cititul si orbirea si pe-
dagogia Braille.

Echipa de cercetatori considera ca este foarte important sa inteleaga
care sunt factorii care influenteaza modul in care predau profesorii
studentilor cu deficiente de vedere (inclusiv care sunt experientele,
convingerile, atitudinile referitoare la Braille si care este intelegerea
lor despre cum functioneaza citirea tactild), pentru ca ei pornesc de
la ipoteza ca exista o diferenta semnificativa intre modul in care ci-
tesc studentii cu deficiente de vedere si modul in care o fac profesorii
lor de Braille. Ca urmare, unii instructori cred ca Braille este un cod
care reprezinta mai degraba tiparirea decat o cale catre alfabetizare.

Studiul va colecta, de asemenea, date de la studentii cu deficiente
de vedere, pentru a incerca sa determine modul in care intelegerea
lor despre Braille se leaga de propria lor competenta. Cercetarea va
analiza, in mod special, relatia dintre elevi si profesorii lor de Braille,
pentru a vedea cum se potrivesc ipotezele si abilitatile lor.

Cercetatorii cred cu tarie ca obtinerea unei mai bune intelegeri a mo-
dului in care oamenii citesc Braille va ajuta la remedierea decalajului
de predare si invatare a studentilor cu deficiente de vedere fata de
studentii fara asemenea deficiente, dandu-le cu adevarat sanse ega-
le tuturor.

Mirela Mustatd, Redactor executiv E-asistent

Surse de documentare:

1.  World Braille Day | United Nations
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2. World Braille Day 2022: Know history, significance and impor-
tance of this day (jagran.com)

3.  Rice study seeks to improve braille literacy (inclusiv sursa foto)
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Interviu

“Cred caii voi ajuta pe oameni sa depaseasca
efectele pandemiei COVID tot restul carierei
mele”

declarat Leah Seeger, psiho-terapeut din Minneapolis, Statele
Unite ale Americii (SUA), intr-un sondaj realizat recent in SUA

de publicatia americana The New York Times.
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Interviu

Echipa de la The New York Times a contactat 1230 de profesionisti
din domeniul sanatatii mintale din SUA, pentru a afla cum gestionea-
za pandemia pacientii acestora.

Anxietatea si depresia sunt cele mai frecvente motive pentru care
pacientii cauta sprijin, dar problemele de familie si de relationare
sunt, de asemenea, printre temele principale ale conversatiilor din-
tre psiho-terapeuti si pacientii lor.

Unul din patru psihoterapeuti a declarat ca gandurile suicidare se
numara printre principalele motive pentru care clientii le cer ajutor.

Perspectivele aduse de psiho-terapeutii care au participat la sonda-
jul The New York Times s-au constituit intr-o imagine destul de sum-
bra a unei crize in crestere, pe care mai multi terapeuti au descris-o
drept o "a doua pandemie”, a problemelor de sanatate mintala, de
data aceasta.

"Existd atat de multd suferinta ”, a declarat Anne Compagna-Doll, psi-
holog clinician in Burbank, California. "Unul dintre clientii mei, care
de obicei este rabddtor, se confruntd cu episoade de furie intensd in
trafic. Un alt client, mama a doi adolescenti, este temdtoare si nu
vrea ca acestia sd iasd din casd. O altd clientd, foarte constiincioasd
la locul de munca pdnd la debutul pandemiei, se gdndeste acum sa-
si inceteze cariera. Existd un sentiment coplesitor de stare de rau si
oboseald psihicd intensad”.

9 din 10 terapeuti spun ca numarul de clienti care solicita ingrijiri este
in crestere, iar majoritatea se confrunta cu o crestere semnificativa
a numarului de solicitari de programare, cu liste de asteptare mai
lungi decat au avut vreodata, avand astfel dificultati serioase in safti-
sfacerea cererii pacientilor.

Terapeutii subliniaza ca cererea mai mare pentru sedinte de terapie a
venit atat din partea fostilor pacienti, cat si din partea unor clienti noi,
care cauta terapie pentru prima data pentru anxietate, stres finan-
ciar, consum de substante, griji legate de locul de munca si alte pro-
bleme care au aparut in ultimii aproape doi ani din cauza pandemiei.
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Multi terapeuti spun ca 1i consiliaza si pe lucratorii din domeniul
sanatatii care au fost traumatizati de ingrijirea pacientilor Covid-19.

Desi sondajul nu a cuprins si psihiatri, care lucreaza adesea cu terape-
utii pentru a prescrie medicatia necesara in tulburarile psihice, i-au
intrebat pe clinicieni daca au observat o crestere a utilizarii sau a
solicitarilor pacientilor pentru medicamente antidepresive sau anxi-
olitice pe baza de reteta. Sase din 10 terapeuti au spus ca mai multi
pacienti solicita acum medicamente specifice.

Aproximativ 13% dintre terapeutii chestionati au declarat ca practicile
lor se concentreaza in principal pe copii si adolescenti. Raspunsurile
lor au fost in concordanta cu un avertisment recent al Dr. Vivek H.
Murthy, medicul chirurg general al SUA (n.a. U.S. Surgeon General
este autoritatea publica federald care are rolul de a oferi publicului
American informatii stiintifice despre cum sa-si imbunatdteasca sa-
natatea si sa reduca riscul de imbolnavire si de ranire; chirurgul gene-
ral supravegheaza Corpul Comisariatului Serviciului de Sandtate Pu-
blica al SUA, un grup de elita format din peste 6.000 de profesionisti
in domeniul sandtdtii publice). Acesta a avertizat recent ca pandemia
a intensificat problemele de sanatate mintala din randul tinerilor.

"Nu am loc pentru altcineva in acest moment, dar apelurile continud
sa vind”, a declarat Pooja Sharma, psiholog clinician in Berkeley, Cali-
fornia. ”S-ar putea sa treacd cativa ani pdnad cdnd vom avea un senti-
ment de normalitate in ceea ce priveste sdndtatea mintald a copiilor”.

“Un baiat in vdrstd de 10 ani cu care lucrez a inventat “modul de pa-
nicd tristd” pentru a-si descrie sentimentul de coplesire”, a declarat
Georgie Gray, un asistent social independent autorizat din Cleveland
Heights, Ohio. "Acum folosesc aceastd frazd cu alti copii, iar ei rezo-
neazd la aceastd descriere a modului in care se simt acum”, in timpul
pandemiei.

Aproape 75 la suta dintre respondenti au declarat ca o mare parte
din timpul lor a fost petrecut ajutand clientii cu probleme familiale
si de relationare. Cuplurile se cearta mai mult si se confrunta cu ur-
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marile restrictiilor impuse pentru gestionarea pandemiei, cu stresul
financiar si profesional si cu trairile copiilor lor, inclusiv cele aduse de
scoala online.

Multi respondenti au spus ca pandemia a evidentiat, de asemenea,
problemele deja existente in relatii, inclusiv cele create de diferentele
in ceea ce priveste stilul de parenting si de comunicare sau de modul
in care treburile casnice sunt impartite si banii cheltuiti in gospoda-
rie.

Desi sondajul nu a inclus nicio intrebare legata de epuizarea terapeu-
tilor, aproximativ 10 la suta dintre respondenti au ridicat singuri aceas-
ta problema. Aproape unul din cinci terapeuti intervievati a declarat
ca a fost nevoit sa reduca orele de lucru din cauza cerintelor sporite
de acasa, aduse de pandemie.

"Profesionistii din domeniul sandtdtii mintale se ineacd”, a declarat
Brooke Bendix, un asistent social clinic licentiat din West Bloomfi-
eld, Michigan din cauza suprasolicitarii aduse de numarul crescut de
pacienti si a epuizarii nervoase si emotionale data de cerintele pro-
fesiei, precum si de vina pe care o simt atunci cand nu isi pot vedea
toti pacientii.

Mai mult de jumatate dintre respondentii la sondaj au declarat ca te-
lemedicina le-a usurat munca, facilitand accesul clientilor la terapie
si oferindu-le profesionistilor din domeniul sanatatii mintale o per-
spectiva utila asupra vietii de acasa a clientilor lor. Totusi, 28% din-
tre respondenti au spus ca consilierea virtuala a ingreunat ingrijirea
pacientilor, in parte pentru ca nu putut observa indicii importante
ale limbajului corporal.

De asemenea, intr-o nota si amuzanta, terapeutii au descris si scene-
le de “haos” din fundal in timpul vizitelor online, cand clientii trebu-
iau sa se retraga intr-un dulap, in baie sau pe scari pentru intimitatea
necesara desfasurarii sedintei de terapie. ”Poti vedea copiii mici aler-
gand; poti auzi copii tipdnd pe fundal”, a declarat Christin Guretsky,
consilier profesional autorizat in Fredericksburg, Virginia. O sedinta
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desfasurata in cabinetul terapeutului iti poate oferi linistea si confor-
tul pe care, uneori, mediul de acasa nu le poate oferi.

6 din 10 terapeuti intervievati au declarat ca cererea mare de servicii
va ramane la nivelul actual pentru o perioada de timp. Si aproape 4
din 10 terapeuti au prezis ca lucrurile se vor inrautati si ca vor avea
dificultati in a satisface nevoile de sandtate mintala ale pacientilor lor
in urmatoarele luni.

“Aceste efecte in lant ne vor afecta pentru o perioada de timp”, a de-
clarat Leah Seeger, terapeut de casatorie si familie in Minneapolis.
“Cred ca i voi ajuta pe oameni sa depaseasca efectele pandemiei
COVID tot restul carierei mele”.

Mirela Mustatd, Redactor executiv E-asistent

Traducere si adaptare dupa: The New York Times, 19 decembrie 2021
— “Ce aud 1320 de psihoterapeuti de la pacientii lor” (What 1,320
therapists are hearing from patients), autori: Tara Parker-Pope, Chris-
tina Caron and Monica Cordero Sancho

Sursé Foto: www.everydayhealth.com/Alina Hvostikova/Stocksy
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Scurta istorie a geneticii medicale

u exceptia traumatismelor, toate bolile sau afectiunile medica-
le au o componenta genetica.

Intelegerea modului in care variatiile din ADN-ul unui individ pot
influenta boala si sanatatea este punctul central al geneticii medica-
le.

In timp ce genetica este studiul genelor si al efectelor acestora, ge-
netica medicala reprezinta orice aplicare a principiilor genetice la
practica medicala.

Aceasta include studii privind mostenirea, cartografierea genelor boli-
lor, diagnosticul si tratamentul bolilor.

Genomul nostru este manualul de operare care contine toate instruc-
tiunile care ne-au ajutat sa ne dezvoltam de la o singura celula la
persoana de astazi. Ne ghideaza cresterea, ne ajuta organele sa isi
faca treaba si se repara singur atunci cand este deteriorat. Si este
unic. Cu cat stim mai multe despre genomul nostru si despre modul
in care functioneaza, cu atat ne vom intelege mai bine propria sana-
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tate si vom lua decizii in cunostinta de cauza in materie de sanatate.

Progresele in cunoasterea geneticii medicale au dus si vor continua
sa duca la:

modalitati inovatoare de diagnosticare a bolilor;

- depistarea mai timpurie, prin identificarea predispozitiei geneti-
ce la o anumita boalg;

- noi abordari in materie de tratamente;

- dezvoltarea de medicamente care vizeaza o mutatie genetica sau
efectele acesteia (ramura numita farmacogenomica).

Genetica isi are radacinile in secolul al 19-lea, cand, in 1865, Gregor
Mendel, calugar si apoi staret intr-o manastire augustiniana, a des-
coperit legile ereditatii la mazarea de gradinag, o realizare care a fost
trecuta cu vederea pana cand “mendelismul” a fost redescoperit in
1900.

Tnainte de Mendel, ins3, a existat lucrarea lui Joseph Adams (1756-
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1818), care, nu numai ca a facut distinctia intre tulburarile congeni-
tale ereditare si “dispozitii” (in cazul in care tulburarea se dezvolta
treptat de-a lungul vietii), dar a clasificat si “predispozitiile”, in cazul
in care este nevoie de un factor extern (epigenetic) pentru ca tulbu-
rarea sa devina evidenta la un individ.

Walther Flemming a vizualizat pentru prima data cromozomii umani
in celulele tumorale in 1882, iar Waldeyer a introdus termenul “cro-
mozom” Tn 1888. Tn cursul anilor 1880, Roux, deVries si Weismann
au dezvoltat teoria conform careia cromozomii sunt purtatorii de-
terminantilor ereditatii si dezvoltarii, iar in 1903, Walter Sutton si
Theodor Boveri au propus teoria cromozomiala a mendelismului.

In urmé&toarea jumatate de secol, genetica s-a dezvoltat ca stiinta fun-
damentala, cu accent pe Drosophila, soareci si porumb ca sisteme
experimentale; majoritatea studiilor umane s-au bazat pe biostatis-
tica si pe analize matematice bazate pe populatie.

Tn aceastd epocd, conceptul de “eugenie” a evoluat, rezultand intr-o
incercare a societatii de a imbunatati fondul genetic si de a preveni
diseminarea de gene “rele” in generatiile viitoare. Acest lucru a dus si
la o varietate de practici eugenice profund condamnabile, prin care
indivizilor cu deficiente mintale, precum si celor cu malformatii fizice
li s-a interzis reproducerea, cu programe de sterilizare fortata, prac-
tici eugenice care au culminat in timpul regimului nazist din Germa-
nia.

O abordare stiintifica completa a geneticii umane a aparut in 1948,
odata cu infiintarea Societatii Americane de Genetica Umana (ASHG).
Putini medici erau implicati in genetica umana la acea vreme, majo-
ritatea fiind doctoranzi cu experienta in genetica formala (genetica
populatiei sau statistica), a Drosophilei sau a soarecilor. Unul dintre
primii medici care a devenit genetician uman a fost James Neel, ale
carui studii au cuprins subiecte variind de la hemoglobinopatii la tul-
burarile complexe, cum ar fi diabetul si genetica matematica la di-
verse populatii. Neel era medic internist, la fel ca majoritatea celor-
lalte figuri medicale majore din domeniul geneticii din anii 1950. Cu
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toate acestea, odata cu evolutiile explozive in genetica bolilor copi-
lariei din anii 1960 si 1970, multi pediatri au cautat sa se formeze in
domeniul geneticii, iar programele de formare in genetica medicala
au inflorit in departamentele de pediatrie, mai ales in Statele Unite
ale Americii.

Chiar Tnainte de utilizarea tehnicilor moderne de laborator, departa-
mentele de pediatrie au fost in avangarda descrierii clinice a tulbu-
rarilor genetice simple, a sindroamelor si a malformatiilor majore. F.
Clarke Fraser a fost primul care a evidentiat “eterogenitatea genetica”
in 1956, cand a demonstrat ca doua cazuri similare din punct de ve-
dere clinic pot fi diferite din punct de vedere genetic. Descrierea
sindroamelor genetice si, ulterior, a eterogenitatii genetice a fost
condusa de o serie de pediatri si alti profesionisti care lucrau in de-
partamentele de pediatrie.

Una dintre cele mai influente persoane care a definit mecanismul
defectelor congenitale a fost David W. Smith, pediatru si genetici-
an clinic. Smith a inventat termenul “dismorfologie” pentru studiul
sindroamelor de malformatii structurale genetice si dobandite, cu
luarea in considerare a cauzei si patogenezei acestora. El a dezvoltat
conceptele de malformatii congenitale cauzate de anomalii in forma-
re, formare normala urmata de intreruperi cauzate de forte externe
sau deformari reversibile cauzate de presiuni externe.

Studiul malformatiilor structurale la om a fost precedat de descri-
eri similare la soarece, de catre persoane precum Joseph Warkany
din Cincinnati, Ohio, SUA. Studiile sale au dus la definirea defectelor
structurale, atat cele genetice, cat si a celor induse de mediu (epige-
netice).

Dezvoltarea geneticii medicale ca specialitate si cresterea extraordinara
a acesteia in departamentele de pediatrie a fost stimulata de progrese
tehnologice majore, cum ar fi capacitatea de a vizualiza cromozomii
umani, dezvoltarea metodelor de studiere a variatiilor biochimice
din sange si uring, cultura celulara, hibridizarea celulelor somatice
si tehnologia moleculara, toate acestea permitand diagnosticarea,
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tratamentul si prevenirea tulburarilor genetice la copii. In plus, ince-
putul citogeneticii umane moderne a fost posibil in special datorita
tehnicilor de dezvoltare a culturii de tesuturi.

Tn afard de descoperirea, in 1956, a numarului corect de cromozomi
umani, majoritatea descrierilor anomaliilor cromozomiale au prove-
nit de la departamentele de pediatrie in studiul copiilor anormali.
Prima dintre acestea a fost descoperirea de catre Lejeune a unui
cromozom 21 suplimentar in sindromul Down in 1959.

Tn 1969 si 1971, metodele de analiza a benzilor cromozomiale au dus
la descrieri mult mai precise ale anomaliilor cromozomiale, in special
cele care implica modificari structurale.

Tn scurt timp s-a constatat c3 practic toate celulele maligne purtau
diverse anomalii cromozomiale, o constatare prezisa in 1914 de Bo-
veri. Primul dintre acestea a fost cromozomul Philadelphia, depistat
de Nowell si Hungerford pentru leucemia mielogena cronica. Janet
Rowley a descoperit ulterior ca aceasta se datoreaza unei translocatii
intre bratele lungi ale cromozomilor 9 si 22, ceea ce a dus la activa-
rea necontrolata a unei gene partial responsabile de diviziunea celu-
lara, conducand astfel la cresterea necontrolata a celulelor mieloide.

Tn ultimii cativa ani, noile tehnologii au dus la un proces de diagnosti-
care si mai rafinat al dezechilibrelor cromozomiale. Acestea au inclus
utilizarea sondelor fluorescente (hibridizare in situ cu fluorescenta)
in scopul identificarii exacte a cromozomilor si a partilor acestora, pre-
cum si cartografierea genelor in locuri specifice de pe cromozomi. in
plus, au fost dezvoltate tehnici de identificare multicolora a cromo-
zomilor, astfel incat un singur studiu fluorescent poate identifica mai
multe anomalii, inclusiv cele care implica translocatii, intr-o singura
celuld, deosebit de importante in cazul anomaliilor cromozomiale
complexe din celulele maligne. Recent, s-a obtinut o precizie si mai
mare prin hibridizarea ADN-ului sau ARN-ului pe microplaci, ceea
ce a dus la descoperirea supraexprimarii si subexprimarii unor gene
specifice in celulele maligne.
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Multe dintre descoperirile privind elementele fundamentale ale imu-
nogeneticii umane, cum ar fi structura si variatia moleculelor de imu-
noglobulina si diferitele subtipuri de celule T si B, au derivat din de-
scrierea si studiul numeroaselor boli imunodeficitare mostenite din
copilarie.

Tn prezent, un efort major este dedicat studiului componentei gene-
tice a alergiilor, inclusiv a alergiilor alimentare, a astmului si a altor
probleme comune la copii, toate acestea parand sa fie din ce in ce
mai frecvente. In mod similar, existd un inceput de intelegere a com-
ponentei genetice a bolilor autoimune, care, de asemenea, par sa fie
in crestere.

Tn aceastd jumatate de secol de la 1953, cand Watson si Crick au pu-
blicat lucrarea lor de referinta privind structura ADN-ului, am asis-
tat la evolutia rapida a geneticii moleculare, care a culminat in 2003
cu secventierea totala a genomului uman. Principalele repere de-a
lungul procesului de secventiere a genomului au fost descrierea co-
dului genetic in 1966 de catre Nirenberg, descoperirea enzimelor
de restrictie si utilizarea acestora in cartografierea ADN-ului in 1970,
prima clonare a genelor umane in 1977, descrierea polimorfismelor
de lungime a fragmentului de restrictie si utilizarea acestora in car-
tografierea genelor in 1980 si inventarea PCR (reactie in lant a poli-
merazei — Polymerase Chain Reaction) de catre Mullis in 1985.

Genomul unui organism este stocat in moleculele de ADN, dar anali-
za acestei informatii genetice necesita o cantitate destul de mare de
ADN. Tn 1985, Kary Mullis a inventat procesul PCR, prin care o can-
titate mica de ADN poate fi copiata in cantitati mari intr-o perioada
scurta de timp. Prin aplicarea caldurii, cele doua siruri ale moleculei
de ADN sunt separate, iar blocurile de ADN care au fost adaugate sunt
lipite de fiecare sir. Cu ajutorul enzimei ADN-polimeraza, se formea-
za noi lanturi de ADN, iar procesul poate fi apoi repetat. PCR a avut
0 importanta majora atat in cercetarea medicala (printre cele mai
recente aplicatii medicale se numara teste PCR de depistare a infec-
tarii cu SARS-COV?2), cat si in stiinta criminalistica.
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n ultimii 25 de ani, au fost identificate si clonate numeroase gene
responsabile de boli genetice cu debut in copilarie, cu exemple tim-
purii precum distrofia musculara Duchenne, boala granulomatoasa
cronica si fibroza chistica. Descoperirea genelor responsabile de mii
de boli a revolutionat intreaga medicina si a dus la identificarea de-
fectelor etiologice ale acestora, permitand noi perspective in ceea
ce priveste metodele de diagnosticare, prevenire si tratament al bo-
lilor. De asemenea, a avut un impact major asupra intelegerii cance-
rului, fiind descrise numeroase oncogene umane, cum ar fi genele
responsabile de retinoblastom, neurofibromatoza.

Descoperirile si tehnicile citogenetice, biochimice si moleculare au con-
dus la programe de diagnosticare si screening foarte eficiente pen-
tru anomaliile cromozomiale, erorile innascute ale metabolismului si,
in prezent, bolile structurale la copii. O metoda majora de prevenire a
bolilor genetice este diagnosticul prenatal, care este conceput pen-
tru a detecta fetusii cu anomalii cromozomiale si genetice in cazul sar-
cinilor cu risc. Amniocenteza, prin care se obtine o mostra de lichid
amniotic, de obicei cu ghidare ecografica prin peretele abdominal,
a fost prima metoda de diagnostic prenatal care a fost dezvoltata.
Celulele derivate din acest lichid sunt apoi cultivate si supuse anali-
zei cromozomiale si, atunci cand este indicat, analizei biochimice sau
moleculare.

Noi medicamente ce vor fi dezvoltate pe baza intelegerii molecula-
re detaliate a bolilor frecvente, cum ar fi diabetul si hipertensiunea
arteriald, vor viza in mod logic moleculele. Ele vor putea fi adapta-
te la raspunsul probabil al pacientului. Mai mult, in timp, multe boli
potentiale vor putea fi vindecate la nivel molecular inainte de a apa-
rea. Este putin probabil ca toate aceste schimbari sa se produca ra-
pid, dar accesul la secventele genomului va modela din ce in ce mai
mult practica medicinei in urmatoarele decenii.

Mirela Mustata, Redactor executiv E-asistent
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eAsistent lanuarie 2021 35



Lumea Medicala

Aplicatiile medicale ale tehnologiei ARN
mesager

dolari in 2007, in timp ce acum este nevoie de mai putin de

Citirea ADN-ului dintr-un genom uman a costat 10 milioane de
1.000 de dolari si de o fractiune din timpul necesar in 2007.

Tmpreund cu metode din ce Tn ce mai bune de sintetizare si editare
a genelor, aceste tehnici revolutionare si-au demonstrat eficacitatea
in lupta impotriva SARS-COV2. Genomul acestui virus a fost publicat
la doar cateva saptamani dupa ce medicii din Wuhan au inceput sa
fie ingrijorati de o noua forma de pneumonie, in noiembrie — de-
cembrie 2019.

lar la cateva saptamani de la publicarea sa, secventa originala a ge-
nomului SARS-COV?2 a devenit baza dezvoltarii vaccinurilor pe baza
de ARN mesager.

Tehnologia de vaccinare SARS-COV2 dezvoltata de Moderna din Ame-
rica si BioNTech din Germania s-a bazat pe ani de munca rabdatoare
si descoperiri importante legate de ARN.

Acidul dezoxiribonucleic (ADN) si acidul ribonucleic (ARN) sunt pro-
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babil cele mai importante molecule din biologia celulara, fiind res-
ponsabile pentru stocarea si citirea informatiei genetice. Exista ca-
teva diferente importante care le separa pe cele doua, dar care le
permit sa lucreze impreuna si sa isi indeplineasca rolurile diferite,
dar esentiale, in organismul uman.

Astfel, ADN-ul este responsabil pentru stocarea si transferul infor-
matiilor genetice. ARN-ul converteste informatia genetica continuta
in ADN si o transfera la ribozomi pentru producerea proteinelor.

Exista trei tipuri de ARN:

e ARN-ul mesager (ARNm) copiaza portiuni din codul genetic si le
transporta la ribozomi, care sunt fabricile celulare care facilitea-
za producerea de proteine din acest cod.

e ARN-ul de transfer (ARNt) este responsabil de aducerea aminoa-
cizilor, blocurile de baza ale proteinelor, in aceste fabrici de pro-
teine, ca raspuns la instructiunile codificate introduse de ARNm.

e ARN-ul ribozomal (ARNr) este o componenta a fabricii de ribo-
zomi in sine, fara de care productia de proteine nu ar avea loc.

Capatul moleculei ARN mesager are o forma distinctiva, care este re-
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cunoscuta de ribozomi, o masinarie complexa compusa din zeci de
proteine infasurate in jurul unui alt set de molecule de ARN. Cu aju-
torul moleculelor ARNt, ribozomul traduce mesajul genetic in prote-
ina la care se refera, creand un lant de aminoacizi, pe masura ce se
deplaseaza de-a lungul mesajului. Acesta este mecanismul exploatat
de vaccinurile ARN mesager.

Tn cazul vaccinurilor pe bazd de ARN mesager impotriva COVID19,
mecanismul specific consta in producerea unei secvente de ARN
care descrie proteina distinctiva “spike” a virusului, care se afla pe
membrana exterioara a acestuia, formatata astfel incat sa semene
cu un ARNm natural. Aceste molecule de ARN, invelite in mici bule
de grasime numite lipozomi, sunt injectate in pacienti, iar lipozomii
introduc ARNm in celule. Ribozomii capteaza formatul ARNm si ci-
tesc secventa, producand astfel proteina spike. Sistemul imunitar
invata sa recunoasca spike-ul pe care il produc celulele vaccinate
si stocheaza memoria modului in care trebuie sa faca acest lucru.
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Acest lucru ii permite sa organizeze un raspuns rapid, daca mai tarziu
intalneste aceeasi proteina pe suprafata particulelor virale si a celu-
lelor infectate.

Vaccinarea nu este singura modalitate prin care injectia cu ARNm ar
putea lupta impotriva virusurilor si a tumorilor. De exemplu, tehnica
ar putea fi utilizata pentru a obtine celule care sa produca proteine
terapeutice care sunt in prezent administrate prin injectare sau per-
fuzie: interleukine si anticorpi.

Tn plus, amestecul de secventd si forma al ARN Tnseamnd cd proce-
sul de descoperire a noi medicamente, care a depins mult timp de
potrivirea formei micilor molecule sintetice cu crapaturile si fisuri-
le proteinelor pe care le vizeaza, poate fi sistematizat. O secventa
care recunoaste sau face parte dintr-o gena poate fi inlocuita cu o
secventa adaptata la o alta gena.

Atunci cand actiunea unui medicament ARN depinde de secventa sa,
tinta si actiunea sa pot fi modificate usor si rapid pentru imbunatatirea
modului in care medicamentul isi atinge tinta. Exista medicamente
pe baza de ARN in teste clinice pentru tratamentul cancerului, al boli-
lor de inima si al numeroaselor afectiuni mostenite, precum si al boli-
lor neuro-degenerative, cum ar fi Alzheimer si Parkinson.

Celulele canceroase au tendinta de a avea constelatii ciudate de pro-
teine pe suprafata lor, atat cele normale, care sunt supra exprimate,
cat si, mai interesant, forme mutante specifice dezvoltarii tumorii re-
spective. Comparand genele exprimate in celulele sanatoase ale unui
pacient cu cele utilizate de celulele tumorale ale acestuia, se dez-
valuie care sunt proteinele mutante pe care le produc cancerele, iar
molecule ARN mesager adaptate specific pentru aceste proteine pot
fi apoi incorporate intr-un vaccin.

Produse ca urmare a vaccinarii, proteinele pot genera un raspuns
imunitar viguros pe care cancerul in sine nu il genereaza in organism
(o parte din succesul unei tumori consta in producerea unor meca-
nisme care Impiedica sistemul imunitar sa le atace in mod eficace).
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Elementul principal al folosirii ARNm este instruirea organismului sa
produca proteina virala conceputa pentru a stimula sistemul imu-
nitar. Un vaccin ARNm impotriva oricarei boli este un mesaj scris in
codul genetic: un vaccin impotriva malariei sau a unei forme de can-
cer poate fi realizat in acelasi mod si cu acelasi echipament ca si un
vaccin COVID 19.

A face ca organismul sa produca o proteina de care are nevoie doar
pentru o perioada scurta de timp - un anticorp, de exemplu, este un
lucru. Dar cum ramane cu producerea unei proteine de care orga-
nismul are nevoie in fiecare zi, toata viata, dar pentru care i lipseste
gena? Astfel de boli genetice au fost intotdeauna cele mai evidente
tinte pentru terapia genica - tratamente care adauga o gena lipsa
in celulele unui pacient sau repara o gena defecta, permitandu-le
astfel sa produca o proteina de care au fost lipsite pana acum. Unele
dintre aceste afectiuni ar putea fi tratate cu ARNm.

Aplicarea tehnologiei medicale pe baza de ARN a intampinat multe
obstacole in ultimele decenii, iar faptul ca s-a dovedit a fi eficientad in
cazul vaccinurilor COVID 19 nu inseamna ca nu va intampina si alte
provocari in viitor.

Vestea buna este ca medicina are acum o modalitate de a directiona
medicamentele nu doar catre proteine, ci si catre procesele care le
produc, ceea ce deschide noi posibilitati de tratament si vindecare.

Pandemia a aratat ca stiinta biomedicala are instrumentele si en-
tuziasmul de a proteja si imbunatati sanatatea populatiei. Totusi,
tehnologia medicala pe baza de ARN mesager nu va contracara, in
sine, pandemiile. Acest obiectiv necesitd, de asemenea, sisteme si
institutii care sa utilizeze aplicatiile tehnologiei in mod consecvent si
intelept.

Mirela Mustatd, Redactor executiv E-asistent
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Documentare, traducere si adaptare dupa:

1.  https://www.technologynetworks.com/DNA vs. RNA — 5 Key Di-
fferences and Comparison | Technology Networks

2. The Economist, 27 martie, 2021 - Science after the pandemic
Bright side of the moonshots - Covid-19 has brought together bio-
medical technologies that will transform human health

3.  The Economist, 27 martie, 2021 - The medicine is the message
Covid-19 vaccines have alerted the world to the power of RNA the-
rapies, And the molecule has many more tricks up its sleeve

4.  www.wbur.org/news/2021 - Why Some Scientists See "Unli-
mited” Possibility In Technology Behind COVID-19 Vaccines | WBUR
News

5. Sursad Foto 1: www.drugtargetreview.com

6. Sursa Foto 2: theconversation.com
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Ramai Ager
Autor: Dr Sanjay Gupta,
Editura Life Style, 2021

42

utorul, Dr. Sanjay Gupta, este profesor aso-

ciat de neurochirurgie la Emory University

School of Medicine din Atlanta (SUA), fiind,
de asemenea, si corespondent medical al postu-
lui de televiziune CNN.

Cartea se constituie intr-o binevenita colectie de
opinii ale oamenilor de stiinta din intreaga lume
despre functionarea optima a creierului, indiferent
de varsta.

Astfel, aflam daca Tnaintarea in varsta aduce in
mod inevitabil si deteriorarea cognitiva. Insd exis-
ta un regim alimentar ideal pentru o functionare
optima a creierului, iar interactiunile sociale aduc
clare beneficii. Ea ne spune si care sunt alte optiuni
practice de fortificare a mintii.

Printre temele abordate regasim si afectiunile ne-
urologice, in special boala Alzheimer — semne,
simptome sau recomandari pentru cei care ii in-
grijesc.
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Ghid de preventie, screening si tratament
in leziunile pre-canceroase si cancerul de col

uterin -

Coordonator: Nastasia Serban,
Editura Carol Davila, 2021

pentru profesionistii din sistemul medical im-

plicati in programele de screening si depista-
re precoce a cancerului de col uterin, in vederea
imbunatatirii serviciilor de preventie la nivelul po-
pulatiei de sex feminin. Dintre conceptele funda-
mentale abordate, enumeram:

Lucrarea reprezinta un ghid deosebit de uftil

- leziunile cervicale pre-invazive

- preventia primara a cancerului cervical prin vac-
cinare anti HPV

- evaluarea, screening-ul si riscul estimat de lezi-
uni cervicale pre-canceroase

- tehnologii noi utilizate in gestionarea cazurilor cu
screening pozitiv

- colposcopia.
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Durerea - 0 paradigma regandita

Autor: Dr. Gaetan Brouillard,
Editura Philobia, 2021

44

r. Brouillard sintetizeaza experienta rezulta-
Dté in urma tratarii a mii de pacienti, intr-un

volum util atat pentru personalul medical,
cat si pentru publicul larg.

Sunt trecute in revista atat cauzele fizice si emo-
tionale ale durerii, cat si metode de vindecare si
control, atat din medicina alopata, cat si din cea
complementara.

Lucrarea este si o pledoarie pentru o alimentatie
sanatoasa, activitate fizica regulata si mentinerea
unei flore intestinale echilibrate.
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