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NENAPADNA MUTACE MUZE NARUSOVAT VYVOJ KRVE A ZVYSOVAT
RIZIKO KOMPLIKACI, NAZNACUJE CESKY VYZKUM

Tym védch z Ustavu molekularni genetiky Akademie véd CR popsal dosud nejpodrobnéji
mechanismus vzniku poruch krvetvorby zptisobenych zarodeénou mutaci v genu Janusovy kinazy
(JAK2). Studie publikovana v prestiznim ¢asopise Leukemia jako prvni odhaluje, Ze tato mutace
narusuje normalni vyvoj krvetvornych kmenovych bunék, zvysuje riziko tvorby krevnich srazenin
a muze urychlovat vznik leukémie.

Krvetvorba je zédkladni proces, pti kterém télo neustale vytvari nové ¢ervené i bilé krvinky a krevni
desticky, aby mohlo spravné fungovat — prendset kyslik, branit se infekcim a zastavovat krvaceni. Nova
studie ¢eskych védkyn a védcl z Ustavu molekularni genetiky AV CR (UMG AV CR) ukazuje, e tento
Zivotné dulezity mechanismus m(iZe narusit i zdanlivé nendpadnd vrozenda geneticka zména.

Mutace JAK2-R1063H podle vyzkumu zvysuje riziko krevnich srazenin a miZze ptispivat ke vzniku
leukémie. Jeji v€asné rozpoznani ulehdi identifikaci rizikovych pacientd. ,, Porozuméni témto
genetickym faktorum ndm mizZe pomoci zlepsit diagnostiku i IéCbu pacienti s poruchami krvetvorby, “
fika Lucie Lanikova, vedouci vyzkumu z UMG AV CR.

Kromé zakladnich mechanism( tym zkoumal také mozné klinické dopady. Analyza pacientl ve
spoluprdaci s Fakultni nemocnici Brno potvrdila, Ze tato varianta se vyskytuje ¢astéji u osob s poruchami
krvetvorby nez u zdravé populace. Pacienti s mutaci JAK2-R1063H Castéji prodélavali trombotické
komplikace, jejich nemoc rychleji postupovala a celkové preziti bylo kratsi.

Studie kombinuje zvifeci modely, analyzu lidskych vzorkd a moderni molekuldrné-genetické metody.
Védci prokazali, Ze dédi¢na mutace JAK2-R1063H pUsobi na krvetvorné kmenové buriky uz od raného
véku a urychluje jejich ,,opotiebeni”, a tim vyvolava i pfedéasné starnuti. Studie pfinasi detailni pohled
na to, jak dédi¢na genetickd zména — pfedavana v rodindch z generace na generaci — ovliviiuje chovani
krvetvornych bunék v pribéhu celého Zivota. Autofi ocekdvaji, Ze vysledky pomohou pfi vyvoji
ptresnéjsi diagnostiky i cilené terapie.
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Negativni ucinek mutace JAK2-R1063H. V levém grafu je patrné, Ze osoby s JAK2-R1063H mutaci maji v pribéhu
let po stanoveni diagndzy (onemocnéni krve, tzv. myeloproliferativni onemocnéni) celkové horsi prognézu nez
pacienti bez mutace. Pravy graf ukazuje podobny trend u geneticky modifikovanych mysi, u nichZ mutace
negativné ovlivriuje délku Zivota.
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Obrdzek shrnuje, jak miZe zddnlivé neskodnd dédicnd mutace JAK2-R1063H ovlivnit krvetvorbu a zvysit riziko
zdravotnich komplikaci.
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