Zdravotnické noviny, 24.11.2008, Cesti védci objevili nové mitochondrialni
onemochnéni

(asa)

Objev mitochondrialni nemoci, ktera postihuje jiz novorozence a je vyvolana poruchou
mitochondrialni ATP syntazy, je vysledkem studie, ktera probihala pfi Centru pro aplikovanou
genomiku AV CR.

Vyzkumnici zjistili, Ze mutace genu TMEM70, ktery pfedstavuje nezbytny faktor biogeneze
ATPa&zy, je Castou pfic¢inou zavazné dédi¢né poruchy. ,Objev ma zasadni vyznam pro
diagnostiku, genetické poradenstvi a prevenci onemocnéni v postiZzenych rodinach a otevira
cestu k vyvoji terapeutickych pfistupud,” vysvétluje jeden ze autord studie Ing. Stanislav
Kmoch, CSc., z Ustavu dé&diénych metabolickych poruch 1. LF UK a VFN v Praze.

Neuspokojeni energetickych narokd

Energetické potfeby lidského organismu jsou zavislé na funkci mitochondrii, ve kterych
probiha bunécné dychani a vznika univerzalni energetické ,palivo“ — adenosintrifosfat (ATP).
Té&lo pfitom potiebuje denné 50-80 kg ATP. Spatna funkce ATP syntazy, kli€ového enzymu
tvorby ATP, ma za nasledek postizeni tkani s vysokymi energetickymi naroky.

.,Nové objevena nemoc se klinicky projevuje nizkou porodni hmotnosti, poruchou poporodni
adaptace, svalovou slabosti, postizenim srdce a jater a poruchou ristu,” popisuje prof.
MUDr. Jifi Zeman, DrSc., z Kliniky détského a dorostového lékafstvi 1. LF UK a VFN. Jen v
tomto roce bylo v CR a SR diagnostikovano 27 takovych pacientt.

Uspé&sné dokonéeni studie bylo umoznéno diky vyuZiti novych biofyzikalnich a molekularné
genetickych metod, které jsou v Centru pro aplikovanou genomiku cilené rozvijeny. Vysledky
studie byly publikovany v listopadovém Ccisle prestizniho Casopisu Nature Genetics a
pfedneseny na Vyro¢nim sjezdu Americké spole¢nosti pro lidskou genetiku ve Filadelfii.

Foto autor| llustracni foto: wikimedia.org



