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HLAVNÍ TÉMA
Pokrok v intravitální laboratorní diagnostice prionových onemocnění: vysoce citlivá a specifická detekce prionů v mozkomíšním moku pomocí RT‑QuIC

kových pacientů s mutací prionového genu 

by mohlo v budoucnu posloužit jako marker 

progrese onemocnění a indikovat nasazení 

terapie. Naopak u pacientů zařazených do 

experimentálních terapeutických studií by 

sledování prion konvertující aktivity v mozko-

míšním moku mohlo přinést informaci o účin-

nosti použité intervence. Budoucnost metody 

RT‑QuIC však netkví jen v diagnostice prio-

nových onemocnění. Přesvědčivé množství 

studií publikovaných v renomovaných časo-

pisech prokázalo, že mechanismus templátem 

indukované změny konformace je společný 

všem neurodegenerativním proteinopatiím, 

včetně Alzheimerovy choroby a Parkinsonovy 

nemoci (Nascar, 2023). Mechanistická podob-

nost propagace všech amyloid tvořících pato-

logických proteinů umožnila vývoj RT‑QuIC 

testu nejen pro synukleinopatie a tauopa-

tie, ale již byla publikována i jeho varianta 

pro TDP-43 a  amyloid beta (Coysh, 2022). 

Publikované metody většinou opět dosahují 

velmi vysoké senzitivity a specificity. To umož-

ňuje použít pro diagnostiku různé typy vzorků 

od mozkomíšního moku, výtěru čichové sliz-

nice, bioptického vzorku kůže či střeva a nově 

byla publikována i varianta testu umožňující 

RT‑QuIC pro synukleinopatie z krve. RT‑QuIC 

pozitivita bývá u pacientů zachycena často již 

v prodromálním stadiu onemocnění, někdy 

i roky před jeho plnou manifestací. Vysoká 

heterogenita neurodegenerativních pro-

teinopatií a velmi častá přítomnost komor-

bidit však ztěžují interpretaci dosažených 

výsledků a další standardizaci zaváděných 

metod. Nicméně se dá předpokládat, že po-

dobně jako u prionových onemocnění dojde 

v průběhu několika let k zavedení robustních 

klinicky využitelných RT‑QuIC testů pro de-

tekci patologických forem proteinů, které 

umožní jejich citlivou a spolehlivou detekci 

u žijících pacientů, a to již na počátku jejich 

potíží. Detekce konformace měnící aktivity 

přítomné v pacientských vzorcích pomocí 

RT‑QuIC by se tak měla stát důležitým do-

plňkem zaváděných zobrazovacích metod 

schopných vizualizace amyloidových depozit 

v mozku pacientů.
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