Cesti védci popsali mechanismus Fabryho
choroby. Objevem zaujali prestizni americky
casopis

15.5.2025 - | 1. 1katské fokulta UK

Tym z 1. 1ékarské fakulty Univerzity Karlovy a VSeobecné fakultni nemocnice v Praze
identifikoval dosud neznamy mechanismus vzniku Fabryho choroby - vzacného dédi¢cného
onemocnéni postihujiciho srdce, ledviny a nervovy systém. Jejich poznatek zverejnil
prestizni védecky casopis The Journal of the American Society of Nephrology, ktery navic
praci vénoval vlastni komentar a zaradil jeden z obrazku prace na titulni stranu.

Zatimco dosud se mélo za to, Ze nemoc zpusobuje vyhradné hromadéni tukovych latek kvili poruse
enzymu a-galaktosidazy A, ¢esti védci popsali i jiny mechanismus vzniku nemoci: poSkozeni bunék v
dusledku nespravného sbaleni enzymu a jeho lokalizace. To znamena, Ze u Casti pacienti nemoc
vznika i bez viditelného stradani lipidu - tzv. AGALopatie.

Vyzkum byl motivovan vysledky rozsédhlého celonarodniho screeningu:

,V ramci celonarodniho screeningového programu organizovaného Centrem pro Fabryho chorobu a
Ceskou nefrologickou spolecnosti bylo mezi vice nez 6 000 hemodialyzovanymi pacienty nalezeno
Sest pacientl se sniZzenou aktivitou a-galaktosidazy A a unikatni mutaci genu GLA. Nésledné
genetické a klinické vySetreni pacientl a jejich pribuznych odhalilo dal$ich 24 stejné geneticky
postizenych jedincu s ¢astecné odlisnymi klinickymi projevy oproti pacientum s klasickymi projevy
Fabryho choroby,” vysvétluje prof. Stanislav Kmoch, ¢len vykonné rady CarDia z Kliniky pediatrie a
dédi¢nych poruch metabolismu 1. 1ékarské fakulty Univerzity Karlovy a VSeobecné fakultni
nemocnice v Praze.

Tento nélez potvrzuje, Ze Fabryho choroba mize mit mnohem $irs$i spektrum projevi, nez se dosud
predpokladalo, a Ze diagnostika na zakladé klasickych priznaki muze nékteré pacienty zcela
prehlédnout. Vyzkum soucasné vysvétluje, pro¢ u nékterych pacientli neprobiha lé¢ba nemoci
optimalné, a otevira cestu k jejimu zlepSeni.

Prace vznikala v letech 2018-2025 s podporou fady granti Agentury pro zdravotnicky vyzkum
v prostredi Narodniho institutu pro vyzkum metabolickych a kardiovaskularnich onemocnéni, CarDia
a Narodniho centra 1ékarské genomiky.
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