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Ocni klinika VFN a 1. LF UK boduje se svymi vyzkumy ve svété
a dokaze odhalit vzacna geneticka onemocnéni

0Oc¢ni klinika Vieobecné fakultni nemocnice v Praze a 1. LF UK je jedinym pracovistém v CR,
které se stalo ¢clenem Evropské referencni sité pro vzacnd onemocnéni oka (ERN-EYE).
Predevsim diky Spickoveé péci o pacienty a mezinarodnimu uzndni na poli vyzkumu geneticky
podminénych vad oéi. O jedinecnosti a kvalitdch tohoto pracovisté svédci i pfibéh malého
Kubika, ktery se jako prvni dité v CR a SR narodil s Warburg mikro syndromem a specialisté
z Ocni kliniky u néj toto vzacné onemocnéni odhalili. Tim dokazali Kubikovi a jeho rodiné
usnadnit nelehky osud a diky véasné diagnostice md Kubik dnes dva zdravé sourozence.

Kuba se narodil s vrozenym Sedym zakalem na obou odich. O zakalu rodice védéli jiz
v téhotenstvi, Kubovibyl diagnostikovan pomoci ultrazvukujizv 17. tydnu gravidity. JelikoZ se
jednalo o druhétéhotenstvi se stejnym problémem a nikdo z rodicl ani blizké rodiny vrozeny
Sedy zakal nemél, byl jeho pfipad konzultovan s |ékati Centra klinické o¢ni genetiky VFN.

,Dle o¢ekavani bylo u Kubika jiZ v porodnici zfejmé, Ze ma oboustrannou kataraktu (Sedy
zdkal). Takovyto ndlez se ale dd v dnesni dobé Fesit. Vrozeny Sedy zdkal se kaZdy rok v Ceské
republice vyskytuje u priblizné 17 nové narozenych déti a mali pacienti podstupuji zahy jeho
operaci, coZ byl i pripad Kubika,” vysvétluje doc. MUDr. Petra Liskova, M.D., Ph.D. z O¢ni
kliniky a Laboratore pro studium vzacnych nemoci VFN a 1. LF UK. Aby pfisli na genetickou
pricinu onemocnéni, provedli v ramci vyzkumného programu rozsahlé vysetreni kédujicich
usekd vsech gent. V dobé, kdy se Kubik narodil, se jednalo o supermoderni technologii, ktera
nebyla v Ceské republice pacientlim v klinické praxi béZné nabizena. Tato analyza néjakou
dobutrvala. Kdyz byla kompletné hotova, i dalsi projevy potvrzovaly, Ze zjiSténé chyby v genu
RAB3GAP1 jsou pficinou jeho onemocnéni, kterému se fika Warburg mikro syndrom.

Varovné signaly pfisly dfiv nez stanoveni diagndzy

Kuba se zhruba ve tfech mésicich zacal opozdovat ve vyvoji. Diagndza WMS se potvrdila pred
jeho prvnimi narozeninami. ,Veskeré nadéje, Ze Kuba vse doZene, byly razem pryc. Najednou
jsme védéli, co od Kuby miZeme ocCekdvat a jak se zhruba bude vyvijet. Kuba zustane vZdy na
urovni trimésicniho ditéte, nikdy nebude chodit ani sedét, sdm se nenaji, bude potrebovat
celodenni péci a pravidelnou rehabilitaci. sme za rychlou Kubovu diagnostiku velice vdécni,
protoZe diky ni md Kuba jesté dva zdravé sourozence,” dodava Kubova maminka Tereza S.
Pribéh Kuby a jeho rodiny si mGZete také prohlédnoutna videu.
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Kazdy jsme nositelem nékolika mutaci

PfestoZe jsou vzacnda onemocnéni Casto opomijena, je tfeba si uvédomit, Ze kumulativné
postihuji jen v Evropské unii kolem 30 milion( lidi. Odhaduje se, Ze vzdcnych chorob je az
8 000, z toho vice nez 900 se tyka oci. ,,KaZdy z nds je nositelem nékolika mutaci, které mohou
vyvolat zdvazné onemocnéni u naSich déti. Staci potkat partnera, ktery ma také mutaci ve
stejném genu. To, Ze jsme nositelé, ale nevime, stejné jako to nevédéli rodice Kubika. KdyzZ se
na tyto pricinné genetické zmény prijde, maji rodice mozZnost podstoupit preimplantacni
genetickou diagnostiku provadénou v ramci metody mimotélniho oplodnéni. Tim se pak dad
predejit vzniku zavaznych dédicnych vad u potomkd, “ vysvétluje doc. LiSkova.

Jediné centrum zamérené na diagnostiku geneticky podminénych onemocnéni oka v Ceské
republice je pravé ve VFN

,Nase pacienty nejenom vySetfime po ocni strdnce, ale snaZime se u nich v rdmci
multidisciplindrniho tymu o komplexni pristup. Ten zacind vySetfenim i dalSich moZnych
projevi onemocnéni mimo ocni tkané a konci spolupraci s Fadou diagnostickych a vyzkumnych
laboratori s hlavnim cilem prijit na to, co za onemocnénim stoji, tedy nalézt gen a konkrétni
mutace. Jejich zachyt nam ddle upresni ¢i potvrdi klinickou diagndzu a upfesni riziko projevu
onemocnéni u dalsich ¢lend rodiny. Napriklad u pacientek s kongenitdalnimi kataraktami, které
jsou jediné s touto vadou v rodiné, se v minulosti lékari priklanéli spiSe k ndzoru, Ze jejich déti
maji minimdlni pravdépodobnost, Ze také budou mit tuto vadu. Diky molekuldrni genetice dnes
ale vime, Ze kongenitdini katarakty vznikaji velmi casto na podkladé nové vzniklych
dominantnich mutaci. Riziko pfenosu na déti je pak 50 %. To ale neni vsechno, diky variabilité
projevi se aZ v dalSi generaci mizZe Zzjistit, Ze béZnym vrozenym zdkalem cocek to nekonci,
u nékterych geni se totiZ mohou pfidruZovat i jiné projevy, napriklad srdecni vady. Vzhledem
k rozmanitosti geneticky podminénych ocnich chorob je nds pristup k pacientiim vysoce
individudlni, ¢asto si musime doslova nastudovat v literature jednotlivé projevy onemocnéni
asociované s konkrétnim genem ¢i dokonce mutaci,” ptiblizuje praci centra doc. Petra LiSkova.

VFN bude hostit 3. setkani Evropské referencni sité pro vzacna onemocnéni oka

Diky skvélym vysledkim centra je VFN v Praze jedinou ¢eskou nemocnici zapojenou do
Evropské referencni sité pro vzacna onemocnéni oka (ERN-EYE), kterd vyzaduji vysoce
specializovanou zdravotni péci, soustfedéni poznatkl a zdrojl. Ve dnech 21. a 22. bfezna 2019
pravé VFN v Praze bude hostit 3. setkani ERN-EYE, kterého se zucastni zastupci ze vSech 29
zapojenych nemocnic ze 13 evropskych zemi. Hlavnimi tématy setkani bude prezentace
specializované platformy virtualni o¢ni kliniky zvané EyeClin, ktera je nastrojem pro konzultace
pripadld se vzacnymi onemocnénimi prednimi evropskymi odborniky, dale se bude resit rozvoj
dalSi spoluprace v oblasti vyzkumu a vypracovani guidelines pro jednotlivd onemocnéni.
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Setkani probéhne v Karolinu a zahadji ho rektor Univerzity Karlovy prof. MUDr. Tomas Zima,
DrSc., MBA.

O Vseobecné fakultninemocniciv Praze

www.vfn.cz

VSeobecna fakultni nemocnice v Praze (VFN) pfedstavuje vyznamné zdravotnické zafizeni, patfici mezi nejvétsi
nemocnice v CR. VSeobecnd fakultni nemocnice v Praze poskytuje zakladni, specializovanou a zvla$té
specializovanou |é¢ebnou, oSetfovatelskou, ambulantni a diagnostickou péci détem i dospélym ve vSech
zakladnich oborech. Zajistuje také komplexni lékarenskou péci, vcetné technologicky naroénych pfiprav
cytostatik nebo sterilnich 1éCivych pripravka.

Kromé poskytovani zdravotni péce je VFN hlavni vyukovou zakladnou 1. Iékarské fakulty Univerzity Karlovy
v Praze a soucasné jednim z nejvyznamnéjsich védeckych pracovist v oblasti lé¢ebnych a diagnostickych metod
v Ceské republice. Nemocnice ma nejdeli tradici akademické mediciny v €R a od svého zaloZeni do soucasnosti
je nejvétdim vyzkumnym medicinskym pracovistémv CR.

O 1. lékarské fakulté Univerzity Karlovy
www.If1.cuni.cz

1. Iékarska fakulta Univerzity Karlovy je nejvétsi z ¢eskych lékarskych fakult — navstévuje ji pfes 4500 studenta.
Zakladnimi studijnimi programy jsou vSeobecné a zubni lékafstvi, kromé nich nabizi fakulta studium dalSich
zdravotnickych obord, specializaénia celoZivotni vzdélavani a fadu doktorskych programd. Kazdoro¢né absolvuje
1. LF UK vice nez 300 novych lékar.

Fakulta je zaroven nejproduktivnéjsi instituci v biomedicinském a klinickém vyzkumu. Védecka prace,
pregradualni a postgradualni vyuka se kond na 75 teoretickych Ustavech a klinickych pracovistich spolec¢nych se
VEeobecnou fakultni nemocnici, Fakultni nemocnici v Motole, Ustiedni vojenskou nemocnici, Thomayerovou
nemocnici, Nemocnici Na Bulovce i v dalSich mezioborovych centrech.

1.LF UK se rovnéZ podili na projektu BIOCEV —evropském védeckém centru excelence v oborech biotechnologie
a biomediciny — a projektu Kampus Albertov, zaméreném na rozvoj excelentnich védeckych a vyukovych aktivit
Univerzity Karlovy v oblasti pfirodnich a Iékafskych véd.
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