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Jednu z nemoci, které maiji plvod v poru$e metabolismu, popsali ¢esti védci. Jmenuje se mukopolysacharidosa tretiho
typu. Patfi mezi postiZeni, pfi nichZ organismus nemU(ze spravné odbouravat nepotfebné latky. Lékafi znaji nékolik druh
t&chto chorob, véetn& gend, které je zplisobuji. Ten objeveny tymem z Ustavu dé&diénych metabolickych poruch na 1.
Iékarskée fakulté Univerzity Karlovy v Praze byl ale posledni, ktery v této mozaice chybél.

Informaci o eském vyzkumu pfinese listopadové Cislo prestizniho odborného ¢asopisu The American Medical Journal
of Human Genetics (Americky lékafsky Casopis pro lidskou genetiku). Mukopolysacharidosa tfetiho typu je vzacné
onemocnéni, za poslednich dvacet let bylo v tuzemsku diagnostikovano pét pacientu.

V soucasnosti je ale v zasadé nelécitelné a nemocni pozvolna umiraji.

Pravé objev ¢eskych védcl by mohl polozit zakladni kamen k budouci [é¢bé. Pacientdim s timto typem poruch totiz chybi
enzym, ktery Skodlivé latky odbourava. Nedostatkovou latku proto musi Iékafi nemocnym podavat v infuzich.

K tomu, aby ji mohli vytvofit, ale potfebuji navod k jeji vyrobé.

»Podavani enzymu pak vraci zvétSené tkané do normalniho stavu a umozfuje pacientovi navrat do bézného Zivota,«
vysvétluje jeden z objevitell genu, molekularni biolog Stanislav Kmoch.

PF¥i hledani genu soutéZilo nékolik laboratofi z celého svéta. Cesti genetici porovnavali d&diénou vybavu od nemocnych
osob, zdravych lidi, ale i takzvanych pfenasecl choroby.

»Kazdy jsme pfenadecem asi pro deset dédi¢nych chorob, « fika Stanislav Kmoch. V pfipadé&, Ze na sebe natrefi partnefi,
jejichz geneticka vybava je odliSna, tak se o riziku nikdy nedozvédi. Kdyz se v8ak potkaji dva pfenaSeci stejného
postizeni, je pravdépodobnost toho, Ze se jim narodi nemocné dité, pétadvacetiprocentni.



