ZPRAVA 7 8. PLENARNIHO SETKANI EVROPSKE SPOLECNOSTI PRO HUNTINGTONOVU NEMOC

i na periferni tkdné? Gill Batesova (King's
College, Londyn) diskutovala o srde¢nf dys-
funkci u pacientl i u mysiho modelu. Jelikoz
viak nedetekovali agregédty mHtt v srde¢nim
svalu, pfedpokladaji, ze kardiovaskuldrni ab-
normality jsou jen sekundarni. Avsak v kos-
ternim svalstvu agregdty detekovany byly.
Pomoci inhibitorl signalizace myostatinu
doslo k snizeni agregace mHtt v jadrech sva-
lovych vldken, a tak i k sniZzenf atrofie svald
u mysi. Zda to bude také pravda u lidi, se te-
prve ukaze. Marie Bjorkqvistova (Univerzita
Lund) pfedstavila vysledky mikrocipové ana-

lyzy podkozni tukové tkané pacientl v pre-
manifesta¢nim stadiu nemoci, kde zjistila
zménu exprese u vice nez 400 gend ve srov-
nani s kontrolnf skupinou. Zda tyto zmény
maji funkeni disledky, neni zatim jasné.

N&3 tym z Ustavu Zivocisné fyziologie
a genetiky Akademie véd CR v Libéchove
prezentoval tfi postery, z nichZ jeden byl vy-
brén k prezentaci na podiu. Nase pracovisté
vytvofilo a studuje jeden z mala velkych zvi-
fecich modell pro HN. Jednd se o transgennf
miniprase, které nese ve svém genomu pro-
motor a ¢ast genu pro lidsky mutovany Htt.

Mozky i jiné tkdné starnoucich miniprasat
testujeme na pfitomnost agregatd, zvyse-
nou zanétlivou odpovéd a zmény v expresi
rdznych biomarker( u transgennich jedincd
v porovnani s jejich zdravymi sourozenci.
HN je monogenni nemoc, proto se pred-
pokladalo, Zze nalezeni Iéku bude snadné. Nic-
méné na cesté k jeho objeveni se vyskytuje
mnoho necekanych prekdzek. Ukdzalo se, Ze
na nastup nemoci a jeji pradbéh maji kromé
mutace v genu pro HTT velky vliv i jiné gene-
tické a environmentdlIni faktory. Pfesto jak shr-
nul i Bernhard Landwermeyer: ,Léky budou!”

ERRATUM

Erratum

V Cesk Slov Neurol N 2014; 77/110(6): 721-733 byly v ¢lanku Némethova M et al ,Molekuldrna diagnostika NF1 na Slovensku s vyuzitim analyzy
cDNA a MLPA" chybné uvedeny nasledujici mutace:
Tab. 2a) P101** spravny zapis mutace na proteinové Urovni: p.Thr915Aspfs*4.

Tab. 2b
Tab. 2b
Tab. 2b
Tab. 2b

= 2 22

P103 spravny zapis mutace na proteinové Urovni: p.Leu161Phefs*4.
P140 spravny zapis mutace na proteinové Urovni: p.Pro1087Argfs*16.
P126* spravny zapis mutace na proteinové Urovni: p.Ala2174llefs*6.
P21* spravny zapis mutace na proteinové urovni: p.Asn2362Thrfs*13.
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