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CO zPUSOBUJE DEDICNOU DEGENERACI OCNi SITNICE?

Tym védci z Ustavu molekularni genetiky AV €R ve svém novém vyzkumu popsal, jak mutace
zpusobujici degeneraci lidské ocni sitnice, ovliviiuji neurony v mysim mozecku. Je to dalsi krok k
pochopeni vzniku dédi¢né degenerativni poruchy zvané retinitis pigmentosa. Jejich vysledky pred
par dny publikoval ¢asopis Life Science Alliance.

V lidské DNA se nachazi pfiblizné 20 tisic gend, jakychsi ,stranek” nasi ,,genové knihy“. Kazda stranka
obsahuje navod pro vyrobu urcité bilkoviny (proteinu). Svétlocivné burky v oku naptiklad syntetizuji
podle této ,,genové knihy“ proteiny duleZité pro detekci svétla. Pfed tim, neZ se bilkovina vyrobi, je
informace z DNA prepsdna do molekuly RNA zvané pre-mRNA, ktera je pfesnou kopii dané stranky v
DNA. Pouze mala ¢ast (asi jedna desetina), obsahuje informaci pro vyrobu dané bilkoviny, zatimco
zbytek je odstranén v procesu zvaném RNA sestfih. RNA sestfih zajistuji ohromné molekularni nGzky,
tzv. ,sesttihovy komplex“. A pravé mutace v nékterych bilkovinach, které sestfihovy komplex tvofi,
zpUsobuji dédi¢nou degeneraci o¢ni sitnice - retinitis pigmentosu. Tuto nemoc heumime v soucasné
dobé |éciti a ani nevime, proc choroba zasahuje pravé ocni sitnici.

Aby mohl toto onemocnéni [épe studovat, tym pod vedenim Davida Starika z Ustavu molekularni
genetiky AV CR vlozil mutace zplisobujici retinitis pigmentosu do laboratornich mysi. Ukazalo se, Ze
mutace, které v ¢lovéku zabiji neurony v sitnici, v mySich zasahuji neurony v mozecku. "Poprvé jsme
tak videli smrt neuron takrka v pfimém prenosu, coZ nadm pomohlo poodhalit, co se v téchto burikdch
déje a pro¢ umiraji" upresiuje David Stanék. Tento unikatni model v budoucnu poslouZi k testovani
novych postupl pro |é¢bu retinitis pigmentosa.
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Sitnice oka postiZeného degeneraci (retinitis pigmentosa). Zdroj: Webvision: The Organization of the
Retina and Visual System

Mozecek postiZeny degeneraci. Zdroj: Krausovd et al. (2023), Life Science Alliance
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