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NOVY PROGRAM CESKYCH VEDCU SE ZAMERI NA VZACNA
ONEMOCNENI

Existuji tisice vzacnych onemocnéni, casto jesté nedostatecné probadané, pro néz dosud neexistuje
Gcinna lécba. Ceské centrum pro fenogenomiku (CCP), velkd vyzkumna infrastruktura pii Ustavu
molekularni genetiky AV CR, proto spustilo program RD-Factory, jehoz cilem je zjistit vice informaci
o téchto onemocnénich, zlepsit jejich diagnostiku a pomoci najit mozné zplisoby lécby. Aby vyzkum
pokryl i nemoci, které pacienty a jejich rodiny nejvice trapi, byla vyzva k nominaci nemoci oteviena
nejen odbornikiim, ale i samotnym pacientiim a pacientskym organizacim. Pravé 28. unor,
Mezinarodni den vzacnych onemocnéni, upozornuje na dileZitost védeckého pokroku v této oblasti.

V prvnim kole bylo nominovano 45 gent a nemoci, které posoudili odbornici z CCP a Ustavu
molekularni a translacni mediciny Univerzity Palackého v Olomouci. Experti vybrali 11 navrh, coz je
o polovinu vice, nez se puvodné planovalo. Rozsifeni umoznila skutecnost, Ze CCP mohlo nékteré
projekty zaradit do programu probihajiciho pod hlavickou mezindrodniho konsorcia International
Mouse Phenotyping Consortium, ktery se zaméruje na vyzkum funkce genl a genetickych mutaci.

»Vybér z nominovanych vzdcnych onemocnéni mél nékolik aspektd. Vybirali jsme takovd onemocnéni,
kterd nejsou v soucasné dobé dostatecné probdddna a intenzivné se na nich nepracuje jinde na svété.
Ddle jsme vyhodnocovali, zda nase expertiza dokdzZe pozndni o téchto nemocech posunout a zda je
ndvrh proveditelny i z hlediska nasi vyzkumné kapacity, “ vysvétluje Radislav Sedlacek, reditel CCP.

Prehled vybranych navrh( onemocnéni:

e ADSL deficience — onemocnéni ovliviiujici metabolismus stavebnich slozek DNA a RNA

e Ctnnbl syndrom —onemocnéni vedouci k vyvojovym porucham, mentalni retardaci

e Lessel-Kreienkamp syndrom —onemocnéni, které vede k mentalni retardaci a porucham
feci

o MADD deficience — metabolické onemocnéni s poruchou odbouravani mastnych kyselin

e Pitt Hopkins syndrom — onemocnéni, jeZ se projevuje tézkou mentalni retardaci

e Harlekynska ichtydza — vrozené genetické koZzni onemocnéni postihujici epidermis
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e Choroba Canavanové — dédi¢né metabolické onemocnéni ovliviujici bilou hmotu mozku
e Bloom syndrom — genetické onemocnéni postihujici DNA reparacni mechanismy
e Liang-Wang syndrom — genetickd porucha spojend s neurologickym postizenim
e CYFIP2 vyvojova a epilepticka encefalopatie — geneticka porucha postihujici nervovy
systém
o  YWHAG vyvojova a epileptickd encefalopatie — neurologické onemocnéni spojené
s mutaci v genu YWHAG

Vyzva pokracuje — miZe pomoci i vefejnost

Vzacna onemocnéni zavazné postihuji pacienty i jejich rodiny. Pro vétsinu téchto chorob neexistuje
vhodny model nemoci, na kterém by se dal jeji vznik a pribéh vhodné zkoumat a jenz by také
umoznoval testovat pfipadné terapie.

,Vnimdme znacnou spolecenskou potiebu pomoci tém, kdo trpi takovym onemocnénim. Proto jsme se
rozhodli vykrocit z naseho cisté védeckého svéta a obrdtit se i na Sirokou verejnost, kterd nds mizZe
nejen inspirovat, ale miZe s nadmi také spolupracovat. Diky nasim dlouholetym zkusenostem

s objevovdnim funkci gent a predklinickym testovdnim potencidlnich terapii mdme expertizu i zazemi
k tomu, abychom mohli vzacnd onemocnéni prozkoumat. Jsme si védomi velké potireby vyzkumu
mnoha dalsich onemocnéni, a proto vyzva pro nominaci ddle pokracuje druhym kolem, které bude
koncit v ¢ervnu 2025, “ doplfiuje Radislav Sedlacek.

Sama verejnost i pacientské organizace snahu védcl zmapovat vzacna onemocnéni vitaji a chtéji se na
vyzkumu podilet.

»Jsme moc rddi, Ze se védci z CCP rozhodli vénovat vzacnym onemocnénim a ke spoluprdci pfizvali i nds,
pacientské organizace i jednotlivé rodiny. KdyZ byla vyzva oteviena a my jsme o ni informovali své
cleny, zaznamenali jsme veliky zdjem, ale i mnoZstvi otdzek a nejistot mezi lidmi, ktefi uvaZovali o svém
zapojeni. Proto jsme pro né usporadali webindr. V oblasti vzacnych onemocnéni je mnoho bilych mist.
Je dobre, 7e mdme v Ceské republice védce na $pickové trovni, ktefi jsou schopni posouvat hranice
pozndni. Oceriujeme také, Ze se v rozhodovdni o zamérfeni vyzkumu nefidi jen vlastnimi védeckymi
hledisky, ale berou v potaz i hlasy lidi, ktefi s témito nemocemi Ziji," Fika Anna Arellanesov4,
predsedkyné Ceské asociace pro vzacna onemocnéni.

Pomoc pacientlim a zmensovani nejistoty

Védecky program RD-Factory se snazi vybranym onemocnénim porozumét, popsat je a najit cesty, jak
by se daly Iécit naptiklad genovou terapii nebo s vyuZitim jiz existujicich 1éka.

,V prvni radé nejde o samotny vyvoj léku, to je tfeba vyjasnit, ale v nékterych pfipadech, které k tomu
budou vhodné, mizZzeme lécbu navrhnout a otestovat. Jestli se diky nasim poznatkim podari najit na
nékteré nemoci lék, neni predem dané. Nds vyzkum zatim smérujeme nejddle do preklinického
testovdni,” objasnuje Sedlacek.

Hodnota programu podle néj nespociva jen v tom, Ze diky nému mozna v budoucnu budou mit experti
Iék na nékteré nemoci. Jde hlavné o poznani nemoci samotnych a o zapojeni téch, kdo s konkrétnimi
onemocnénimi Ziji, do védecké prace. , Pokud budeme moci poskytnout lékafim poznatky o téchto
nemocech, budou moci lépe pomdhat svym pacientiim. Vnimdme, Ze pro pacienty i pro lékare je velmi
tézka nejistota, kterd vzdcné neprobddané choroby provazi: neni jasna progndza ani zpisoby, jak
mirnit postup a priznaky nemoci. Diky nasemu programu tuto nejistotu miZeme postupné zmensovat.”



Ceské centrum pro fenogenomiku (CCP) Ustavu molekuldrni genetiky (UMG) AV CR patii mezi predni
mezinarodni centra pro vytvareni mysich model( uréenych pro vyzkum funkce gen( a lidskych
onemocnéni. S pfiblizné 1 000 vyvinutymi modely se CCP stalo klicovym hrac¢em v objevovani funkci
gen( a preklinického testovani potencialnich terapii. V souc¢asné dobé probiha druhé kolo nominaci,
které konéi 30. 6. 2025 — vice informaci: https://www.phenogenomics.cz/rare-diseases/gene-

nomination/.
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