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Prevalence a architektura de novo mutací u vývojových poruch 
 
Vědci v tomto článku popisují výsledky studie exomového sekvenování 4293 rodin, ve 
kterých se vyskytují jedinci s těžkými nediagnostikovanými vývojovými poruchami. Autoři 
detekovali de novo mutace v 94 genech, které souvisejí s vývojovými poruchami. Odhadují, 
že 42 % jedinců z kohorty nese patogenní de novo mutace v kódujících sekvencích, které 
vedou k narušení nebo změněné funkci proteinu. 
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Cirkulující miRNA derivované z tukové tkáně regulují genovou expresi v jiných 
tkáních 
 
Tuková tkáň je nejvíce známá jako místo ukládání energie, ale hraje také roli v regulaci 
metabolismu díky uvolňování buněčných signálních molekul zvaných adipokiny. Vědci v tomto 
článku ukazují, že tuková tkáň představuje hlavní zdroj cirkulujících exosomatických mikroRNA 
(miRNA) a že tyto miRNA jsou schopny regulovat genovou expresi ve vzdálených tkáních. 
MiRNA tedy mohou být považovány za formu adipokinů. 
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Chromatinový remodelační faktor CHD1 u PTEN-deficientních nádorů 
 
Vědci v tomto článku popisují hledání genů v kohortě rakoviny prostaty, které jsou 
vždy uchovávány, když je odstraněn tumor-supresorový gen PTEN. Takovéto geny 
jsou charakteristické pro PTEN-deficientní nádory. Autoři identifikovali chromatinový 
remodelační faktor CHD1 a ukazují, že je regulován genem PTEN. Delece faktoru 
CHD1 vede ke sníženému růstu nádoru, což ukazuje potenciál pro objevování nových 
terapeutických cílů. 
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