@

TISKOVA ZPRAVA AKADEMIE VED
CESKE REPUBLIKY

Praha 10. brezna 2010

Dalsi krok v poznani pfi¢in nékterych neurologickych
a psychiatrickych onemocnéni

Moderni védecké metody umoZzhuji postupné objasfiovat  molekularni
podstatu mnohych geneticky podminénych chorob. To je nezbytnou
podminkou pro racionalni hledani pfipadnych lékd & modernich lécebnych
postupu, ale také prenatalni diagnostiky a preventivni mediciny. V posledni
dobé se dafi takto poznavat i pfiCiny nékterych neurologickych a
psychiatrickych onemocnéni, jejichZ patogeneze byla neznama.

Pro normalni komunikaci mezi jednotlivymi nervovymi burfikami je kromé
mnoha jinych véci dulezita i spravna struktura a funkce utvart v kontaktnich
mistech mezi neurony, v synapsich. Ty obsahuji fadu bilkovin, vcetné
stézejniho PSD95, ktery pomaha spravné umistit ostatni molekuly vcéetné
receptoru pro hlavni excitaéni prfenase¢ nervového vzruchu — glutamat.
Mutace genu kodujiciho protein zvany IL1RAPL1(Interleukin-1-Receptor
Accessory Protein Like 1) zpUsobuji zavazné psychiatrické poruchy vcetné
mentalni retardace Ci autismus.

Spoluprace badateld z Ustavu molekularni genetiky Akademie véd CR a
nékolika italskych a francouzskych laboratofi vedla nyni k objevu, jaky je
vlastné mechanismus fungovani proteinu IL1RAPL1 na molekularni drovni a
pro¢ jeho mutace vedou k neurologickym porucham. Ukazuje se, Ze jednou
z jeho hlavnich uloh je regulace spravného rozmisténi proteinu PSD95, ktery
kontroluje spravnou funkci glutamatového receptoru. V disledku mutaci
proteinu IL1RAPL1 je tedy poruSena glutamatergni signalizace, jez se klinicky
projevuje vyraznymi kognitivnimi poruchami.

Vysledky tohoto vyzkumu maji zatim vyznam predevsim teoreticky (objasnéni
dosud nerozifeSené zahady), ale mozna v budoucnu umozni docilit napravy
v porouchané spolupraci téchto molekul uc€astnicich se pfenosu informace
mezi neurony farmakologicky, nebo postupy moderni molekularni mediciny.
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