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Vyzkum s ceskou stopou odhaluje priciny
mnoha vzacnych onemocneéni

18.3.2025 - | 1. 1ékarska fakulta UK

Casopis Nature, ktery patfi mezi nejprestiznéjsi védecka periodika na svété, vydal studii
odhalujici nové genetické souvislosti u desitek vzacnych onemocnéni. Védecky tym, jehoz
soucasti byla i prof. Petra Liskova, l1ékarka a védkyneé z 1. LF UK a VFN, za timto ucelem
zanalyzoval pomoci modernich technologii genom 35 tisic rodin. Vysledky mohou pomoci k
diagnoze pacientum se vzacnymi nemocemi po celém svété.

Hledéni genetickych pri¢in onemocnéni byva nékdy prirovnavano k detektivni praci. V pripadé
vyzkumu publikovaném v ¢asopise Nature Slo o patrani vskutku rozsahlé. Britsky vladni projekt s
nazvem 100,000 Genomes Project zaméreny na sekvenovani genomu pacientt se vzacnymi
onemocnénimi umoznil védciim zanalyzovat genetickou informaci 35 tisic rodin, respektive 73 tisic
pacientt. Védci vyuzili vypocetni techniku k porovnéni genomu riznych skupin pacientl s riznymi
poruchami, coz vedlo k objeveni 88 novych genetickych souvislosti s konkrétnimi nemocemi.

»ldentifikace genetickych asociaci s nemocemi ma zasadni vyznam pro vyzkum, diagnostiku a 1écbu,
protoze umoznuje hlubsi pochopeni biologickych mechanismu, které dané nemoci zpusobuji.
Pochopeni individudlni genetické predispozice pacienta muze vést k presnéjsi diagndze nebo
napomoci v€as identifikovat osoby s vySsim rizikem onemocnéni jesté pred manifestaci klinickych
priznaka,” vysvétluje vyznam vyzkumu jeho spoluautorka prof. Petra Liskova pusobici na dvou
pracovistich 1. LF UK a VFN - na Klinice pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu a také na Oc¢ni
klinice.

Prof. Liskova ke studii prispéla nalezenim genetické priciny, ktera vede k vyvojovym porucham
predni Casti oka. Tyto poruchy zahrnuji napriklad zakaleni rohovky, nedovyvinuti nebo rozstépy
duhovky. Mutace v genu oznacovaném zkracené POMK ma na vznik téchto poruch zasadni vliv. Ten,
u koho se vyskytne, s vysokou pravdépodobnosti touto nemoci onemocni.

Revoluce v lékarské genetice

Vyzkum v takovémto méritku mohl vzniknout jen diky modernim technologiim sekvenovani a analyzy
genomu, které prinesly revoluci v 1ékarské genetice. Intuitivni hledani jednotlivych mutaci, které
drive trvalo roky a stalo miliony dolart, nahradila finan¢né dostupnd, systematicka analyza velkych
dat. Lékari a védci nyni dokazou rychleji, presnéji a s mensimi naklady urcit genetické priciny
nemoci, coz ma primy dopad na diagnostiku, prevenci a 1écbu. , Pro ilustraci, sekvenovani jednoho
lidského genomu trvalo na prelomu tisicileti vice nez deset let. V soucasnosti 1ze cely genom
sekvenovat béhem 24-48 hodin, naklady klesly z ptivodnich tf{ miliard dolaru na priblizné 600
dolaru. To ¢ini sekvenovani dostupnym nejen pro vyzkum, ale i pro rutinni klinickou praxi,” priblizuje
zasadni zmény v oboru prof. LiSkova.

Védkyné 1. 1ékarské fakulty spolupracuje s kolegy z Velké Britanie jiz pres 20 let. S tymem z
University College London se ji podarilo ke studii prispét diky mnohaletému a systematickému
vyzkumu v oblasti vzacnych onemocnéni oka.

Spoluautorstvi clanku v Casopisu Nature je ve védé celosvétoveé vyznamnym pocinem, jak priblizuje
prednosta Ustavu védeckych informaci 1. LF UK a VFN dr. David Horvath: ,Casopis patii mezi
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umistuje na prvni pozici. Posledni znama hodnota impakt faktoru z roku 2023 je 50,5, coz radi
casopis do top 20 Casopist s timto indikatorem.”
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let vyslo autoriim z Univerzity Karlovy 30 puvodnich praci typu ,Article” v ¢asopise Nature, z toho
hned v sedmi pripadech byli mezi autory védci z 1. LF UK.
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