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PŘEHLEDOVÉ ČLÁNKY
Epidemiologie a genetika roztroušené sklerózy

V případě výsledků vyšetření mozkomíšní-

ho moku je situace jiná, GWAS identifikovaly 

zvláště silné asociace s variantami v oblastech 

MHC a imunoglobulinů (Gasperi et al., 2020).

Možnosti pro kliniku
Jak bylo uvedeno, genetické asociace lze 

využít k identifikaci molekulárních a buněč-

ných patogenetických procesů, a tak určit 

cíle pro vývoj léků. Obecně léky, u nichž byl 

cíl účinku podpořený studiem genetického 

pozadí, mají dvakrát vyšší pravděpodobnost 

schválení pro klinické použití (Nelson et al., 

2015), což naznačuje, že rozluštění genetic-

kého pozadí RS může pomoci vývoji nové, 

efektivní a cílené terapie (Nelson et al., 2015). 

Například i když riziko dané varianty SNP 

je pro vznik RS malé, farmakologické zací-

lení na produkt souvisejícího genu může 

být účinné, protože je cíleno na patologic-

kou funkci, která je relevantní s etiologií 

onemocnění (Goris et al., 2022). Pacienti 

s RS mají zřejmě různé vzorce variant SNPs 

způsobující různou míru rizika vzniku RS. 

Objevují se názory, že by pacienti mohli 

být klasifikováni podle genové specificity 

a mechanismů specifických pro buněčný 

typ, ve kterých nesou rizikovou genovou 

zátěž (Madireddy et al., 2019). V budoucnu 

by znalost rizikového vzorce SNPs u konkrét-

ního pacienta mohla lépe určit diagnózu, 

prognózu, lépe cílit léčbu, případně před-

povídat odpověď na léčbu a možná i další 

(Goris et al., 2022).

Závěr
Roztroušená skleróza je polygenně pod-

míněné onemocnění. Normou pro studování 

genetického pozadí RS se staly celogenomo-

vé asociační studie (GWAS), které porovnávají 

frekvence alel mezi pacienty s RS a kontrolní 

kohortou. Bylo odhaleno 236 variant SNPs aso-

ciovaných s rizikem vzniku RS a v budoucnu jistě 

přibudou další. Rozluštěním jejich role v pato-

fyziologii RS bychom mohli v budoucnu lépe 

diagnostikovat, predikovat a ovlivňovat průběh 

nemoci, vyvinout novou, cílenou, efektivní 

terapii.
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