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Roman PISTORIUS, moderator

PFic¢inu nevylécitelné Kufsovy choroby mozku se podafilo odhalit vyzkumnému tymu 1. Iékafské fakulty Univerzity
Karlovy. Objevil gen, jehoz mutace mize za nemoc, ktera kon&i demenci a smrti.

Markéta SENKYROVA, redaktorka

Sledujete rodokmen 4 generaci jedné ¢eskeé rodiny. Ti Zluti se sice narodili jako zdravé déti, bezstarostné vyrustali, ale
kolem ftficitky zacali mit neurologické problémy. Do té doby schovana Kufsova nemoc udefila.

Stanislav KMOCH, Ustav dédi¢nych metabolickych poruch 1. LF a VFN

Se u néj rozvine epilepsie, celkové ten pacient ztrati veSkeré svoje kognitivni schopnosti a skon¢i do péti az Sesti let
to umrtim.

Markéta SENKYROVA, redaktorka

PFic¢ina? Porucha metabolismu tukd a bilkovin v mozkovych burikach. Neurony si nepredavaji potfebné informace.
Nemocny ma kfe€e, pak poruchy hybnosti, vSe konéi paralyzou, demenci. Az doted mohli Iékafi nemoc urcit az po
pacientové smrti. OerraIi mu kousek mozku.

Stanislav KMOCH, Ustav dédi¢nych metabolickych poruch 1. LF a VFN

Tito pacienti stF{égaji ve svych neuronech takové fluoreskujici latky.

Markéta SENKYROVA, redaktorka

Ted uZ to ale neplati. Cesti v&dci prisli na to, ktera ¢ast DNA za takovou poruchu miiZe. Predstihli tak fadu svétovych
laboratofi )

Milan ELLEDER, Ustav dédi¢nych metabolickych poruch 1. LF a VFN

To se Slo skute¢né logickym zavedenym zpusobem, ktery je technologicky dany, vyZzaduje akorat presnost, dobré
vybaveni a, abych tak fekl, motivaci, to je cely.

Markéta SENKYROVA, redaktorka

Diky Cechtim nagfiété teoreticky postaci zivému pacientovi nabrat krev a pak prozkoumat jeho Sroubovici. Kolik
nemocnych ale v Cstu pfesné je, nikdo nevi.

Stanislav KMOCH, Ustav dédi¢nych metabolickych poruch 1. LF a VFN

VétSina téchto pacientd muze byt na psychiatriich, na neurologickych klinikach, 1é€ebnach dlouhodobé nemocnych a
nikdy nikdo je n’eyyéet’?oval.

Markéta SENKYROVA, redaktorka

\V/édci na objevu pracovali 3 roky a vyzkum stale nekonéi. Poskozeny gen totiz objevili jen u ¢asti nemocnych. Markéta
Senkyrova, Ceska televize.

Roman PISTORIUS, moderator

Od nas vsechno, pfejgme klidny vecer.

Marcela AUGUSTOVA, moderatorka



A téSime se, Ze se uvidime zitra.
Roman PISTORIUS, moderator

Na shledanou.



