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PFiginu zavazné Kufsovy choroby se podafilo odhalit vyzkumnému tymu z Ustavu dédiénych metabolickych poruch
(UDMP) 1. lékarské fakulty Univerzity Karlovy a V&eobecné fakultni nemocnice. Objevil totiz mutaci genu DNAJC5, ktera
je za timto dédi¢énym onemocnénim mozku. Objev v€era na tiskové konferenci predstavili jeho autofi.

Vzacna Kufsova choroba je zavazné dédi¢né onemocnéni mozku, které je nevylécitelné. Je to porucha
metabolismu tuk{ a bilkovin v mozkovych bunkach. Projevuje se az v dospélosti. Stav pacienta se postupné zhorsuje.
Objevuji se kfece, poruchy hybnosti, paralyza a demence. Nemocny pak zhruba do sedmi let umira. Podle profesora
Milana Elledera z UDMP se nemoc neda u pacient( odhalit, dokud se neprojevi obtize. Objev genu by tak mohl zatim
treba napovédét, kdo by chorobou mohl v budoucnu onemocnét.

Zkoumali pét rodin

Tym objevil mutaci u genu DNAJCS5, ktery ma vliv na bilkovinu s ozna¢enim CSPalfa. Tento protein se podili na spravném
prenosu chemickych signall mezi neurony v mozku a napomaha umisténi fady dalSich bilkovin v téchto mozkovych
burikach.

Odhalena genova mutace zpUsobuje, Zze protein CSPalfa ztraci svou funkci. To vede k onemocnéni. P¥i
svém badani pouzili védci novy pfistroj, ktery umoznuje sekvenovani neboli éteni lidského genomu. Zkoumali pét rodin.
V Cesku Iékafi zaznamenali jedinou rodinu s touto nemoci, zbyvajici &étyfi pochézely z ciziny. U potomk( pacienta s
Kufsovou chorobou je pravdépodobnost onemocnéni 50 procent.

»,Genom postizenych pacientll hraje jakousi jinou hru. MUzete si to pfedstavit tak, Zze kazdy genom je software
vaseho pocitace a spousti rizné z 23 000 programu. Jestlize pacienti maji néjakou obtiz, tak jejich genom spousti
jiné programy a jiné naopak vypina,“ popsal Stanislav Kmoch z UDMP. Studie trvala tfi roky. Po porovnavani a pouziti
rdznych metod pak odbornici pfisli pravé na zmutovany gen.

Objeveni mutace genu, ktery je pfFic¢inou Kufsovy choroby, je uz patym objevem vyzkumného tymu.



