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Prevalence a architektura de novo mutaci u vyvojovych poruch

Védci v tomto clanku popisuji vysledky studie exomového sekvenovani 4293 rodin, ve
kterych se vyskytuji jedinci s tézkymi nediagnostikovanymi vyvojovymi poruchami. Autofi
detekovali de novo mutace v 94 genech, které souviseji s vyvojovymi poruchami. Odhaduiji,
Ze 42 % jedincl z kohorty nese patogenni de novo mutace v kddujicich sekvencich, které
vedou k naruSeni nebo zménéné funkci proteinu.
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Cirkulujici miRNA derivované z tukové tkané reguluji genovou expresi v jinych
tkanich

Tukovd tkan je nejvice znama jako misto ukladani energie, ale hraje také roli v regulaci
metabolismu diky uvolfiovani bunécnych signalnich molekul zvanych adipokiny. Védci v tomto
¢lanku ukazuji, Ze tukova tkan predstavuje hlavni zdroj cirkulujicich exosomatickych mikroRNA
(miRNA) a Ze tyto miRNA jsou schopny regulovat genovou expresi ve vzdalenych tkanich.
MiRNA tedy mohou byt povaZzovany za formu adipokind.
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Chromatinovy remodelacéni faktor CHD1 u PTEN-deficientnich nadort

Védci v tomto ¢lanku popisuji hledani genl v kohorté rakoviny prostaty, které jsou
vzdy uchovavéany, kdyzZ je odstranén tumor-supresorovy gen PTEN. Takovéto geny
jsou charakteristické pro PTEN-deficientni nadory. Autofi identifikovali chromatinovy
remodelacni faktor CHD1 a ukazuji, Ze je regulovan genem PTEN. Delece faktoru
CHD1 vede ke snizenému rdstu nadoru, coZ ukazuje potencial pro objevovani novych
terapeutickych cild.
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