Uvod:

RoztrouSena skleroza je chronické progresivni demyeliniza¢ni onemocnéni, jehoz incidence je piiblizné 142
piipadd na 100 000 obyvatel v Evropé, v Ceské republice se nachéazi ptiblizné 25 000 pacientll S touto
diagnozou. Roztrousena skleroza 2-4krat Castéji postinuje zeny nez muze, nejvice ve 2. - 3. decenniu zivota.
Etiologie onemocnéni Je multifaktorialni, vliv maji jak faktory environmentalni — EBV, vitamin D, koufeni,
stres, tak genetické — indoevropska rasa, HLA systém. Progn6za onemocnéni byva nejista, proto se provadi
ruzné vyzkumy, pomoci kterych se védci snazi zjistit co nejvice informaci 0 této nemocl. V ramci genetiky
bylo objeveno 236 genti, které mohou mit souvislost s vyskytem této nemocl u pacientli, 32 z nich maji
spojitost s MHC komplexem a 1 gen je vazan na X chromozomu.

Clile:

1. Stanovit rodokmeny rodin, ve kterych se vyskytuji alespon 2 ¢lenové S roztrousenou sklerdézou a alespon
u 1 ¢lena RS nesmi byt pfitomna, za ucasti Ustavu 1ékaiské genetiky LF UP v Olomouci

2. Najit pfesn¢ formulované geny v danych rodinach, které zvysuji riziko vzniku roztrousené sklerdzy

Material a metody:

Pro ziskani potfebnych dat se provede analyza SNP (single nucleotid polymophism) u vybranych 236 gent,
u kterych se predpoklada asociace s RS, pomoci sekvenace nové generace (lon-Torrent) ve spolupraci S
Ustavem lékai'ské genetiky FNOL. Touto metodou se daji odlisit razné SNP u pacienti S RS a zdravych

¢lenu rodin.

Vysledky:

Nas vyzkum byl limitovan nizkym poctem analyzovanych SNP, analyza dale probiha. Pouze v 1 rodiné jsme
nasli rozdil nékterych SNP u nemocnych s RS a zdravych prislusnikt téze rodiny. Viz tabulka nize
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Oznaceni genu Nemocny | Nemocny li Zdravy | Zdravy I
rs962052 1T 1T CT TC
rs2590438 GG GG GT GT
rs9992763 GT GT TT TT
rs719316 CC CC CT CT
rs4939490 CC CC CG GC
rs11852059 AC AC AA AA
rs35703946 GG GG AG AG
rs9900529 GG GG AG AG
rs2469434 CT CT 1T CC

Tab. ¢. 1: U rodiny se hodnotili 4 ¢lenové, 2 z nich trpéli roztrousenou skleré6zou (Nemocny | a 1), 2
Z nich byli bez této nemoci (Zdravy | a Il). Dvojkombinace aminokyselin se shodovala u nemocnych,
zatimco u zdravych byla dvojkombinace jina. Lze tedy predpokladat, ze pozorované geny mohou mit viiv
na vznik roztrousené sklerozy.

Z.aver:

Analyzovali jsme 236 SNP, u kterych Je pfepokladana asociace s vyskytem RS. Vyzkum byl limitovan
nizkym pocCtem analyzovanych SNP, signifikantni rozdil vybranych SNP u pacientu S RS a zdravych
jedinci téze rodiny byl zjiStén pouze v ramci 1 rodiny.
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