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Jednobodovy polymorfizmus v promotoru genu kédujiciho huntingtin méni
afinitu transkripéniho faktoru a nastup symptomu Huntingtonovy choroby

Huntingtonova choroba (HCH) pfinasi stereotypni pohyby, kognitivni, a psychiatrické symptomy,
které jsou u populace pacientll pozoruhodné konzistentni. Nastup choroby je ale tézké
prfedpovedeét.

Geneticka mutace zpUsobujici HCH ovliviuje také nastup symptomG onemocnéni. Tato mutace se
toci kolem sady tfi stavebnich kamend DNA uvnitf genu huntingtin, které nazyvame “CAG”. U
Huntingtonovy choroby se tyto stavebni bloky mnohokrat opakuiji, a tim prodluzuji gen - a ¢im delSi
je gen, ktery vznika, tim dfive (v prdméru) se objevi pfiznaky. Nicméné, délka genu nefika o
nastupu pfiznakd vSe: i mezi lidmi, jejichz geny huntingtin maji podobné délky, se mize nastup
priznak( lisit az o desitky let. Pfedpoklada se, Ze tu hraji roli také dalsi genetické faktory zejména
v regulaénich oblastech zodpovédnych za expresi genu. Jednu takovou funkéni jednotku
pfedstavuje promotor. Je to specialni regulaéni ¢ast genu zodpovédna za jeho zapnuti a vypnuti. |
malé zmény v promotorech mohou mit na geny velky vliv zejména skrze vazbu transkripénich
faktord.

Skupina védct z University of British Columbia ve Vancouveru uvazovala nad tim, jestli by
rozdilnost v promotoru genu huntingtin mohla byt jednou z véci, které ovliviuji to, kdy se pfiznaky
nemoci objevuji. Védci popsali vzacny jednobodovy polymorfizmus v promotoru, ktery muze
nastup symptomu jak zpozdit, tak urychlit, v zavislosti na tom, ke které kopii genu huntingtin byl
pfipojen. Vysledky studie pfedstavuji slibné vyuziti ve vyvoji u€inné terapie, kterd by symptomy
Huntingtonovy choroby oddalila ¢i dokonce zcela odstranila.

http://www.nature.com/neuro/journal/v18/n6/full/nn.4014.html
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