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Pracovnici ustavu dédiénych metabolickych poruch publikovali zasadni praci na téma Kufsovy nemoci. Vyzkumnému
tymu tohoto Ustavu 1. Lékarské fakulty Univerzity Karlovy a VSeobecné fakultni nemocnice v Praze se podafil
objev nového genu a uréeni molekularni podstaty Kufsovy choroby. Jde o jednu ze sedmi variant vzacnych
neurodegenerativnich onemocnéni a vétsinou se projevuje epilepsii a ztratou rozumovych schopnosti. Ja uz volam
Stanislava Kmocha, vedouciho vyzkumné skupiny. Dobré rano.
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Dobré rano.
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Pane inzenyre, vysvétlila jsem Kufsovu chorobu ’sprévné? A co znamena pro laiky objevit jeji gen?

Stanislav KMOCH, vedouci vyzkumné skupiny, Ustav dédi¢nych a metabolickych poruch

Objevit jeji gen znamena nejprve se setkat s rodinou nebo rodinami, které timto onemocnénim trpi. Ale protoze se
jedna o onemocnéni dédi¢né, to znamena, hledame potom gen, ktery to onemocnéni zpusobuje. Hledame teda zménu
genetické info[mace, lgteré se vyskytuje pouze u téchto pacient(, nikoli v bézné populaci.
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A jak dlouha je pak cesta od vaseho objevu v Ié(“}bé tohoto zatim nevylécitelného onemocnéni mozku?
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Ta cesta byva vétSinou velmi dlouhd, pokud je nékdy uspé&sna. Bych jenom pfipomenul, Ze tfeba gen pro cystickou
fibrozu, kterou zna vétsina vasich posluchacu, byl objeven zhruba pred 25 lety a do dneska ta Ié¢ba pro toto onemocnéni
neni znama nebo neni dostupna.
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Presto pro vas$ Ustav je to uZ pata ispésné dokondena a publikovana studie. Ceho s tykaly ty predeslé?
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Tento postup, to znamena snaha nalézt geny, které podminuji dédicné podminéna onemocnéni, ten je univerzaini ve
vSech |ékafskych oborech. To znamena, my pouzivame stale stejné klasické postupy a ta onemocnéni, ktera jsme
studovali, to byla onemocnéni o¢ni a onemocnéni détského véku, onemocnéni ledvin. Ted to teda byla onemocnéni
mozku.
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Stanislav Kmoch, vedouci vyzkumné skupiny. Dékuji a hodné uspéchu dal.



