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Veédkyne odhalily skrytou poruchu RNA stojici za
vzacnymi détskymi neurologickymi
onemocnénimi

Tiskova zprava, 19. kvétna 2026

Mezinarodni vyzkumny tym vedeny Hanou Hanzlikovou z Ustavu molekularni genetiky AV CR
odhalil dosud skryty problém uvnitf bunék, ktery prispiva ke vzniku skupiny vzacnych genetickych
neurovyvojovych onemocnéni postihujicich déti. Tato studie ukazuje, Ze poruchy dulezitého
bunécného systému zpracovani RNA vedou k hromadéni nespravné upravenych molekul RNA
uvniti bunék. Védkyné zaroven zjistily, Ze toto hromadéni Ize méfit a Ze odrazi zavaznost
onemocnéni, coz by v budoucnu mohlo pomoci ke zpresnéni diagnostiky.

U déti s témito vzacnymi neurovyvojovymi poruchami se pfiznaky ¢asto objevuji velmi brzy a byvaji
zavazné — od opozdéného vyvoje a potizi s pohybem az po epileptické zachvaty a strukturdlni zmény
mozku. V nékterych pfipadech se lékafiim podafi identifikovat mutace v konkrétnich genech, ale
zasadni otazka dlouho zlistavala nezodpovézena: jak tyto mutace narusuji normalini fungovani bunék
a proc vedou k tak rozdilnym projevim u jednotlivych pacient?

Bez pochopeni molekularnich procesu, které za témito poruchami stoji, je jejich interpretace velmi
obtizna. Proc¢ jsou néktefi pacienti postizeni jen mirné, zatimco u jinych se rozvinou zavazné
pfiznaky? A je mozné pfimo pozorovat, co se v jejich burikdch déje Spatné? Pravé na tyto otazky se
zaméfila Hana Hanzlikova se svym tymem.

Kdyz bunécné ,,zpravy” nejdou dokoncit

Buniky neustale prepisuji informace uloZzené v DNA do docasnych molekul zvanych RNA, které nesou
pokyny nezbytné pro spravnou funkci bunék. Nez vSak mohou byt tyto ,,zpravy” vyuzity, musi projit
peclivym zpracovanim a byt dokonceny specializovanym bunéénym aparatem.

Vyzkum ukazal, Ze u pacientl s mutacemi v genech BRAT1 nebo INTS11 tento proces nefunguje
spravné. Vysledkem je, Ze nékteré molekuly RNA zUstavaji nedokonéené a misto bézného zpracovani
se zacnou hromadit v bunécéném jadre.

,Prekvapilo nas, jak systematicky se tyto nedokoncené RNA molekuly v burikach pacient
hromadi,” fikd Zuzana Polackova, spoluautorka studie. ,,Ukazalo se, Ze nejde o ojedinélou chybu, ale
o0 zdsadni problém v tom, jak buriky zpracovavaji genetickou informaci.”
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Molekularni ,dopravni zacpa“

Geny BRAT1 a INTS11 se podileji na udrzovani bunééného komplexu zvaného Integrator, ktery
zajistuje zpracovani urcitych typa RNA. Pokud tento systém selze, burika neni schopna nékteré RNA
molekuly sprdvné dokoncit.

,Je to podobné jako dopravni zacpa uvnitf buriky,” vysvétluje ¢lenka vyzkumného tymu Beatrice
Valtorta. ,Nedokoncené RNA se za¢nou hromadit, protoZe je burika nedokaze spravné zpracovat.”

Tym navic zjistil, Ze mnoZstvi nahromadéné nedokoncéené RNA Uzce souvisi se zdvaznosti
onemocnéni. Pacienti s vétsim nahromadénim méli obvykle tézsi pribéh. To naznacuje, Ze toto
hromadéni by mohlo slouZit jako tzv. biomarker — méfitelny ukazatel, ktery Iékarfiim pom{ze Iépe
porozumét témto onemocnénim a presnéji je vyvhodnocovat.

K lepSimu porozumeéni vzacnym onemocnénim

Pro potvrzeni svych zavérd zkoumal vyzkumny tym stejny proces také u Zivého modelového
organismu, kde pozorovali obdobné poruchy vyvoje mozku doprovazené stejnym hromadénim RNA.

Studie tak poprvé objasiiuje, jak mutace v genech BRAT1 a INTS11 narusuji bézné fungovani bunék a
prispivaji ke vzniku onemocnéni. Pfestoze vysledky zatim nepfinaseji pfimou lé¢bu, predstavuji
dllezity krok k lepsi diagnostice a pochopeni téchto vzacnych neurologickych poruch.

,,Po dlouhou dobu jsme byli schopni u téchto pacient(l identifikovat genetické mutace, ale plné jsme
nechapali, jak pfispivaji k rozvoji onemocnéni,” fika vedouci vyzkumného tymu Hana Hanzlikova.
,,Nyni dokdzeme pfimo pozorovat bunécny proces, ktery selhava. To nam umoznuje lépe
interpretovat genetické ndlezy a pochopit, proc jsou néktefi pacienti postiZeni vice nez jini. Jsme tak
blize porozuméni tomu, jak tato onemocnéni vznikaji — a do budoucna i tomu, jak do téchto procesl
zasdhnout.”
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