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Véda

Vyzkumnici z Univerzity Karlovy spolupracovali s americkymi kolegy Nyni v&dci hledaji cestu, jak nemoc ovlivnit Iéky
a zmirnit jeji nasledky

Dé&diénym onemocnénim ledvin trpi zhruba milion Cechdl. A pfiznaky jsou hodné nepfijemné: &lovéku je zle a je zpravidla
hodné unaveny. Kdyz takovy pacient pfijde k lékafi, ten €asto zjisti, ze jde o vrozenou dédiénou vadu. U ni ale doktofi
pfesné nevédi, co ji zplsobuje ani jak ji I&Cit.

Cesti védci ve spolupraci s Amerigany ov8em nyni objevili gen, ktery dédiéné onemocnéni ledvin zplsobuije. ,Zjistili
jsme, Ze se jedna o mutaci genu, ktery ovliviiuje protein zvany Mucin 1. Tahle zména zpUsobuje, Ze ¢lovék v mladsim
nebo pozdéjSim véku nemoci ledvin zacne trpét,” vysvétluje vedouci patnacti¢lenného ceského tymu Stanislav Kmoch
z Ustavu dé&diénych metabolickych poruch 1. Iékafské fakulty Univerzity Karlovy. ,Pokud mate vrozené onemocnéni
ledvin, tak vase déti maji padesatiprocentni Sanci, ze jim budou trpét také,“ podotyka Kmoch.

Nemoc zkoumaiji uz 15 let Co zpUsobuje dédi¢nou nemoc, ktera v mnoha pfipadech konéi i transplantaci nebo dialyzou,
Cesti védci zkoumaji uz od roku 1998. Pravé objev zmén Mucinu 1 pfedstavuje velky pokrok.

»Zkoumali jsme to na vzorku zhruba patnacti rodin z celého svéta. Studovali jsme jejich DNA a nalezli jsme jednoznac¢nou
pficinu pravé v jedné mutaci proteinu Mucin 1,“ fika Kmoch, jehoz tym se na objevu publikovaném v prestiznim Casopise
Nature Genetics podilel.

Cesti védci na vyzkumu pracovali spole¢né s tymem z Broad Institute — jednoho z nejvyznamnéjsich svétovych center
genetického vyzkumu, které vzniklo pfi Massachusetts Institute of Technology (MIT) a Harvardové univerzité v Bostonu.
»<AmeriCti kolegové nalezli mutaci na urovni DNA. My jsme vyvinuli metodu, ktera umozriuje prokazat pritomnost takhle
zménéného proteinu pfimo v jednotlivych burikach ledvin pacient(,” vysvétluje Kmoch.

Rizikové transplantace Jelikoz se zménam Mucinu 1 dosud védci systematicky nevénovali, zatim ani nevédi, jak velkou
¢ast genetickych onemocnéni ledvin zpdsobuije. ,Vime ale, Ze situaci velmi komplikuji i pfibuzenské transplantace, které
se v poslednich letech v Cesku rychle rozmahaji,” upozorfiuje Kmoch.

Jakmile totiz rodice zjisti, Ze jejich dit€ ma vrozenou vadu ledvin, stale ¢astéji mu pomoci transplantace davaji ledvinou
svou. ,.Jenze to vlibec nemusi pomoci. M(zZe to totizZ znamenat, Ze u rodi¢e se nemoc zatim neprojevila, a propukne o
par let pozdéji v téle détského pacienta. Cilenym vySetfenim se na to ale muze pfijit je$té pred transplantaci,” prohlasuje
Kmoch.

Jeho tym nyni bude na objevu pracovat dal, pfedevsim na odhaleni toho, jak pfesné onemocnéni probiha. ,Mdze se nam
podaiit najit proces té nemoci, ktery by se dal Iéky ovlivnit. A také objevit cestu, jak zmirnit plsobeni onoho zmutovaného
genu,” fika Kmoch.

Predni Cesky nefrolog Vladimir Tesarf ze VSeobecné fakultni nemocnice v Praze dava Kmochovu vyzkumu hodné nadéji.
,Nerozumime pfesné mechanismlm, jak ledviny funguji. Pokud zjistime, v éem je pravé tahle molekula dulezita, mdzeme
diky ni vysledovat ptvod i mnoha dal$ich ledvinovych onemocnéni. Dozvime se o tomto organu vic a otevie se nam
i snadnéjsi cesta k jeho léceni,” podotyka Tesar.



