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Celogenomova asociac¢ni analyza a genetika ALS
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Amyotroficka lateralni skler6za (ALS) je progresivni, fatalni, neurodegenerativni onemocnéni mozku, zpUsobuijici
degeneraci a ztratu mozkovych a spinalnich motoneurond, tj. bunék centraini nervové soustavy. Tyto buriky
ovladaji vuli ovlivnitelné svalové pohyby a jejich ztrata vede k postupné svalové slabosti az atrofii. Pacient
nakonec neni schopen ovladat vétSinu svald a zGstava paralyzovan, pfi zachovani psychickych a mentalnich

schopnosti.

Nizozemska a britska védecka skupina se spojily, aby prozkoumaly genetickou architekturu ALS a odhalily v DNA
asociacni lokusy, které by pomohly pfi objasnéni patofyziologie tohoto zakefného onemocnéni. Analyzou dat
celogenomového sekvenovani 12 577 pacientd a 23 475 kontrol a nasledné nezavislé valida¢ni skupiny se
védcdm povedlo identifikovat novy asocia¢ni lokus na 21. chromozomu v genu C210rf2, ktery tak propoijili s ALS.
Dal$i asocia¢ni lokusy objevili v genech MOBP a SCFD1. ALS je podle autord komplexnim onemocnénim

s polygenni architekturou. Podil jednobodovych polymorfizmi s nizkou frekvenci vyskytu v populaci na dédi¢nosti



ALS studie odhaduje na 8,5 %.

http://www.nature.com/ng/journal/v48/n9/full/ng.3622.html#affil-auth
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