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Védci z Laboratore pro studium vzacnych nemoci Kliniky détského a dorostového Iékarstvi 1. IékaFské fakulty UK a

VSeobecné fakultni nemocnice v Praze objevili pod vedenim doc. MUDr. Petry LiSkové, M.D., Ph.D., a ve spolupraci
s britskym tymem z University College London, Ze mutace genu GRHL2 jsou pfi€inou zdvazné vady o€ni rohovky —
zadni polymorfni dystrofie typu 4.

Timto objevem tak navazali na uspéch z roku 2016, kdy spole¢né prokazali, ze mutace genu OVOL2 jsou pfi¢inou zadni

polymorfni dystrofie typu 1. Diky ziskanym poznatk(im védci objasnili, Ze spoleénym mechanismem vSech doposud

znamych typ( polymorfni dystrofie je abnormalni aktivace epitelo-mezenchymaini tranzice rohovkového epitelu. Tento

poznatek otevira cestu k navrhu a vyvoji vhodnych terapeutickych postupu.

Vysledky nékolik desitek let trvajiciho vyzkumu byly nyni publikovany v breznovém ¢€isle prestizniho éasopisu
The American Journal of Human Genetics . Védecky uspéch rozsifuje sérii vice nez 20 novych onemocnéni
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podminujicich gen(, které byly v Laboratofi pro studium vzacnych nemoci doposud objeveny, a dokumentuje vysokou
odbornou uroven pracovisteé.

»S velkym potéSenim sleduji praci védcu nasi fakulty a jejich skvélé vysledky, na nichz Ize demonstrovat, Zze dnesni
Spickova odborna a védecka prace je ze své podstaty tymova a multioborova. Oteviena spoluprace sebevédomych
partnert vzdy predstavuje lidské obohaceni, umoznuje efektivnéjSi vynalozeni prostfedkl i znalosti a ve svych
Aleksi Sedo, DrSc.

Spoluprace s britskym tymem z University College London je pro ¢eské védce velmi pfinosna. ,Pohybujeme se na
poli vzacnych onemocnéni, ktera se mohou vyskytovat ve spojeni s mutacemi v urcitém genu pouze u nékolika rodin
ve svété. Soucasti britského tymu jsou i Iékafi Moorfieldské oni nemocnice, coz je nejvétsi ocni nemocnice ve Velké
Britanii a zaroven i jedna z nejznaméjSich na svété. Dochazi zde ke koncentraci pacientli se vzacnymi onemocnénimi,
rohovkové dystrofie nevyjimaje. Pokud se snazite prokazat, ze mutace v novém genu skute¢né vedou ke vzniku
konkrétniho vzacného onemocnéni, ¢im vice pacientl najdete, tim mate proti ,pachateli‘ vice diikazd,” podotyka védkyné
doc. Petra LiSkova, ktera ve slavné britské o¢ni nemocnici a pfidruzeném UCL Institute of Ophthalmology sama vice
nez dva roky pracovala a badala.

Vzacné onemocnéni zadni polymorfni dystrofie rohovky u vétSiny pacientd zhorSuje zrak, ¢asto je nutna i transplantace
rohovky a nékteré pfipady vedou az k Uplné slepoté. Vyjimecné se miize onemocnéni projevit i zahy po narozeni zakalem
rohovky a zna¢nou svétloplachosti.

V Ceské republice nemoci trpi nejméné jeden &lovék z 80 000. V prepoétu na celkovy podet obyvatel (tzv. prevalence) je
to celosvétove nejvice lidi. Védci si to vysveétluji pravé spoleénymi predky, ktefi zanechali po sobé 3 rodiny s mutacemi
nové objeveného genu (a dokonce 17 rodin s mutacemi v genu objeveném v roce 2016).

,Nicméné az na vzacné vyjimky, kdy se najde zapaleny védec, kterého toto onemocnéni zajima, nejsou nikde ve svété
pacienti s touto dystrofii tak dobie sledovani jako v Ceské republice. Je tedy pravdépodobné, Ze i v jinych zemich je
pacientu vice, ale nikdo je cilené nevysSetfuje a nehleda genetickou pficinu jejich onemocnéni,” fika doc. Petra LiSkova
a dodava, ze mutace v genu GRHL2 od stejného pfedka musela vzniknout jiz pfed staletimi, nebot rodiny se nebyly
védomy ani spole¢nym plvodem v urcitém regionu, na rozdil od rodin se zadni polymorfni dystrofii rohovky typu 1, které
pochazeji z okoli Klatovska.

Objevy obou dvou genli napomahaiji jiz nyni lIékafim Oc¢ni kliniky 1. LF UK a VFN v Praze a propojuji tak védu s
klinickou praxi. Jak zdUraznuje doc. Liskova, diagnostika onemocnéni rohovky postihujici jeji zadni vrstvu — endotel,
neni jednoducha, zvlasté u malych déti s vrozenym edémem rohovek nejasného plivodu. Objevenou mutaci, a tedy i
nemoc, lze nyni diky praci doc. LiSkové pomérné jednoduse zjistit pouze z krve a lékafi se tak mohou u malych déti
obejit bez naro¢nych vysetfeni oka v celkové narkéze. Objev genu navic pfinasi postizenym rodinam moznost ovlivnit
prenos onemocnéni na dal$i generaci pomoci prenatalni nebo preimplantacni diagnostiky.

Véda na UK: Petra LiSkova a objev genu zpUsobujici vadu o¢ni rohovky
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