Cesti védci urcili genovou mutaci
zpusobujici onemocnéni sitnice
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Praha - Cesti védci z Akademie véd CR uréili genovou mutaci, ktera zptisobuje
nelécitelné onemocnéni sitnice. Tato ¢asta dédiéna nemoc miiZe vést aZ ke slepoté a
vyskytuje se u jednoho ze Etyf tisic obyvatel. Prvni priznaky se mohou vypozorovat jiz
u desetiletych déti. O vyzkumu ¥ekl vedouci vyzkumného tymu David Stan&k z Ustavu
molekularni genetiky AV CR.

Lidé vnimaji okolni svét diky svétlo¢ivnym bunikam, ty¢inkam a ¢ipkaim, které jsou v sitnici
oka. Pokud ¢lovék onemocni, tyto buiiky postupné odumiraji, az nakonec oslepne. Pfi¢iny
onemocnéni jsou rizné. VEétsinou jde ale o mutace genti. A podle toho, které geny jsou
poskozeny, se pak projevuje i samotna nemoc. Takovych geni, jejichz mutace jsou spojeny
pfimo s odumiranim ty¢inek a €ipkt, je zndmo témet sedmdesat. Zatim neprobadané byly
mutace genu, které ovliviiuji zkoumany protein.

Spatné stitfhani genii

Tento protein funguje jako jakysi bunécny ,,krej¢i". Mutace zpiisobi, zZe tento ,,krej¢i" zacne
délat chyby a Spatné stfiha geny ve svétloCivnych buiikach sitnice, které pak kviili jeho
»praci” umiraji.

,»Vyzkum tohoto proteinu byl pomérné dlouhy. Trval n€kolik let, protoZe jsme dlouho
nemohli pfijit na to, jak mutace ovliviiuji chovani tohoto proteinu. Ve vSech naSich zakladnich
testech se totiz mutované proteiny chovaly stejn€ jako ten normalni nemutovany," uvedl
Stanék. Védci proto museli vymyslet komplikovany test, aby odhalili, Ze mutace zvySuji
,chybovost' tohoto proteinu. Vysledky dosavadniho badani publikovali v mezinarodnim
odborném c¢asopise Human Mutation.

FaleSné nadéje

Pied sebou maji jesté dalsi vyzkum, ktery jim pomuze pochopit podstatu onemocnéni a
pomtiZe tak pacientim. ,,Ceka nas ted’ mnoho préace, abychom spravné popsali problémy,
které lajdactvi mutovaného proteinu BRR2 piisobi v butikach sitnice," konstatoval Stanék.
Kdy se bude moct onemocnéni zacit 1é¢it, si vSak netroufa odhadnout. Nechce pry

V pacientech, kteti touto chorobou trpi, vzbuzovat jakékoliv faleSné nadé¢je.

Jak Ceské populace trpi mutaci zptsobujici retinitis pigmentosa ¢ili dédi¢né onemocnéni
sitnice, se zatim nevi. Zdravotnici ze VVSeobecné fakultni nemocnice v Praze ho pry chtéli
zmapovat, ale nedostali grant od ministerstva zdravotnictvi.
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