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Stejna geneticka diagnoza, rizné osudy. Védci

odhalili, pro¢ nékteré mutace zpusobuji tézsi
prubéh vzacného syndromu

Tiskova zprava, 31. srpna 2026

Pro¢ néktefi pacienti s dédicnym onemocnénim ztraceji zrak, trpi obezitou nebo poskozenim ledvin
uz v raném véku, zatimco jini maji pouze mirné zdravotni potize? Odpovéd’ na tuto otazku hledali
védci z Ustavu molekularni genetiky Akademie véd Ceské republiky. Martina Huranova a jeji
vyzkumny tym v nové studii odhalili, Ze rtizné mutace v témzZe genu mohou narusovat bunécné
procesy zcela odliSnymi zplsoby — a pravé to rozhoduje o zadvaznosti onemocnéni.

Vyzkum se zaméfil na Bardetlv—BiedllGv syndrom, vzacné genetické onemocnéni, které postihuje
takzvané primdrni fasinky — mikroskopické vybézky na povrchu bunék. PfestoZe jsou témér
neviditelné, funguji jako dalezitd komunikacni centra, kterd burikdm umoznuji vnimat okoli a
reagovat na signdly z organismu. KdyzZ rasinky nefunguji sprdvné, mohou se objevit poruchy zraku,
obezita, postizeni ledvin, vyvojové vady koncetin nebo poruchy reprodukce.

,Pacienti se stejnou diagndzou Casto vykazuji velmi rozdilné ptiznaky. Chtéli jsme pochopit, jak
konkrétni genetické zmény ovliviuji fungovani bunék a pro¢ vedou k odlisné zavaznosti
onemocnéni,“ fika Martina Huranova, vedouci Laboratore genetiky a patologie fasinek Ustavu
molekularni genetiky AV CR a korespondenéni autorka studie.

Bunécny dopravni systém pod drobnohledem

Védci se zaméfili na gen BBS1, ktery je nej¢astéji mutovanym genem u pacient(l s Bardetovym—
Biedlovym syndromem. Tento gen kdduje souédst proteinového komplexu zvaného BBSom. Ten
funguje jako bunécény dopravni systém, ktery zajistuje presun dileZitych molekul do fasinek a zpét.

Pokud tento systém selZe, bunka ztraci schopnost spravné regulovat fadu signaliza¢nich drah.
Dusledky se pak mohou projevit v mnoha organech soucasné.

Tym analyzoval tfi mutace genu BBS1, které jsou u pacientl spojeny s rlizné zadvaznymi projevy
onemocnéni. Ukazalo se, Ze kazda z nich poskozuje bunécny transport jinym zplsobem.

Jedna mutace narusuje vznik celého transportniho komplexu uz v jeho nejranéjsi fazi. Druhd umozni
jeho sestaveni, ale zabrani mu dostat se na misto, kde ma fungovat. Treti je jesté zaludné;jsi —
komplex se vytvofi a doputuje do fasinky, ale nedokaze spravné prepravovat svilij naklad.
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,Zjistili jsme, Ze mutace nelze posuzovat pouze podle toho, zda je gen poskozeny. Dulezité je také to,
jaky konkrétni krok v bunééném procesu narusuji. Pravé to mlZe uréovat zavaznost klinickych
priznakd,” vysvétluje Martina Huranova.

Proc¢ nékteré mutace zpasobuji mirnéjsi formu nemoci

Vysledky ukdzaly, Ze ne vSechny mutace maji stejny dopad. Nékteré vedou k témér uplnému selhani
transportniho systému v fasinkdch, zatimco jiné ovliviiuji pouze jednu jeho specifickou funkci.

To mUZe vysvétlovat, proc se u nékterych pacientd rozvine plné vyjadieny Bardetliv—BiedlGv
syndrom, zatimco u jinych se projevi pouze jednotlivé symptomy, napfiklad porucha zraku.

Nové popsané mechanismy zaroven umoznuji rozdélit mutace genu BBS1 do funkcnich skupin podle
toho, jak presné poskozuji ¢innost bunécéného transportniho systému. Takové rozdéleni mize v
budoucnu pomoci lékaiflim Iépe odhadovat priibéh onemocnéni a presnéji interpretovat genetické
nalezy pacientd.

Krok smérem k presnéjsi genetické mediciné

Studie pfinasi detailni pohled na fungovani primarnich fasinek a ukazuje, Ze za podobné vypadajici
genetickou diagndzou mohou stat odlisné molekularni pficiny.

,Porozuméni mechanismim jednotlivych mutaci je dlilezité nejen pro zakladni vyzkum, ale také pro
budouci vyvoj cilenych terapeutickych pfistupl. Pokud vime, ktery krok bunééného procesu je
poskozen, miZeme lépe hledat zpUsoby, jak jej obnovit,” dodava Martina Huranova.

Vysledky prace tak predstavuji dalsi krok k personalizované mediciné, v niZ nebude rozhodujici pouze
nazev diagndzy, ale také presny molekularni mechanismus, ktery onemocnéni zpUsobuje.

Tento vyzkum byl publikovdn v prestiznim mezindrodnim casopise Cell Communication and Signaling,
ktery patri mezi ¢asopisy nejvyssiho kvartilu (Q1) v oboru bunécné biologie.
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