Novy objev Ceskych védcu miize pomoci léCbé
vaznych onemocnéni
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Védci z Ustavu molekularni genetiky Akademie véd CR objevili p¥i¢inu nékterych patologickych
defekti genetického materialu.

V jadrech vSech nasSich bunék je uloZzeno obrovské mnoZstvi informaci o tom, jaké bilkoviny (proteiny)
muze bunka vyrabét. Nosi¢em této informace jsou, jak je vSeobecn€ znamo, dlouhd, dvojita, Sroubovicova
vlakna molekul deoxyribonukleové kyseliny (DNA). K zépisu informaci kupodivu postac¢i jednoducha
abeceda skladajicich se z pouhych &ty¥ pismen. Useky molekul DNA, které koduji strukturu konkrétnich
proteintl, se nazyvaji geny a je jich vice nez 20.000. Ackoli molekuly DNA jsou chemicky velmi stalé,
mohou byt narusovany ptusobenim ionizujiciho zafeni, nékterych chemikalii nebo chybami pii slozitém
procesu jejich kopirovani pfi bunééném déleni. Takové nezddouci zmény by samoziejmé vyvolavaly
poruchy zivotnich funkei bunék, které by rychle vedly k fatdlnim dtsledkiim. Buiiky jsou proto vybaveny
n¢kolika samoc¢innymi mechanismy detekce a opravy takovych chyb zalozenymi na slozitych komplexech
DNA opravnych enzymi. Spatna funkce téchto systémi vede k vaznym chorobam, jako jsou néktera
nadorova, neurologicka ¢i imunitni onemocnéni.

Jedno takoveé zavazné dédi¢né neurologické onemocnéni se nazyva ATLD (ataxia-telangiectasia-like
disorder). Kromé narusené koordinace pohybu trpi postizeni jedinci piedevsim zvysSenou nachylnosti k
nadorovym onemocnénim. Je znamo, ze toto onemocnéni je zpusobeno mutacemi genu kodujiciho protein
MRE11, ktery je nezbytny pro opravu poskozené DNA. Badatelé z laboratoie dr. Libora Mactirka na Ustavu
molekularni genetiky AV CR ve spolupréci s britskymi kolegy nyni objevili molekularni podstatu
zabezpecujici dostate¢nou stabilitu proteinu MRE11. Vazba mnohaslozkového komplexu R2TP na protein
MREI11 umoziuje jeho spravné trojrozmérné usporadani a podporuje jeho funkci v opravé DNA. Tyto nové
poznatky zaroven objasiuji divody, pro¢ nékteré mutace znemoziujici vazbu R2TP, vedou k rychlému
rozpadu MRE11, jehoz disledkem je postupné se rozvijejici nestabilita genomu a choroba ATLD. Vysledky
této prace mohou v budoucnu ukazat cesty, jak tyto poruchy alespon ¢aste¢né farmakologicky napravovat.
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