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Aktivni kortikalni dendrity moduluji vnimani

Dosud nebyl stanoven konsenzus popisujici nervovy zaklad toho, jak dochazi k vnimani na
mechanické Urovni. Autofi prace popsali, kterak aktivita vtoku Ca2+ iontd u apikalnich
dendritl v oblasti pyramidalnich mysich neuron( koreluje s detekénim prahem vnimani
ohybu chlupu. Manipulace s aktivitou zdejsich apikalnich dendrit(i znamenala posunuti
tohoto prahu, coz prokazalo, Ze tento mechanismus je kauzalné propojen s detekci viemu.

Active cortical dendrites modulate perception
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Distribuce a klinicky dopad funkcnich variant 50 726 celoexomovych sekvencnich dat
pochazejicich ze studie DiscovEHR

DiscovEHR predstavuje projekt kooperace genetickych a zdravotnickych zafizeni, jejimz cilem je
zavzeti sekvenacnich dat do intergrovaného systému zdravotni péce. V jeho ramci byla ziskana

exomova data od vice nez 50 tisic pacient(, diky nimzZ bylo identifikovano nejméné 4,2 milionu

vzacnych jednonukleotidovych variant a inzerci a deleci, z nichz u priblizné 176 tisic je

: &
D

AP Wo e predpokladana ztrata genové funkce. Propojenim téchto dat s klinickymi pfipady byly popsany
oD ® klinické asociace dale podporujici navrhované terapeutické cile, véetné dosud neidentifikovanych

vzacnych alel asociovanych s hladinou jednotlivych lipid( v krevnim redisti.
Distribution and clinical impact of functional variants in 50,726 whole-exome sequences from the
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Geneticka identifikace familiarni hypercholesterolemie v ramci jednotného systému
zdravotnické péce USA

Familidrni hypercholesterolemie (FH) je i dnes poddiagnostikovanou metabolickou chorobou, a
to i presto, Ze screening hladiny cholesterolu v krvi je béZnou soucasti vySetreni. Diky
celoexomovym datlim od vice neZ 50 tisic respondentl byly odhaleny nové skutec¢nosti o FH.
Odhadovana prevalence u Siroké populace je 1:256, resp. 1:118 u pacientl vyselektovanych dle
kriterii hodnoceni kardiovaskuldrnich chorob. Nositelé genetickych variant podminujicich FH
vykazuji vyznamné zvySenou pravdépodobnost vzniku ischemické choroba srdecni. Avsak
pouze 24 % z nich byla FH diagnostikovana nebo alespon predikovana. Naproti tomu 46 % z
téchto pacientd vykazalo hladinu LDL cholesterolu pod 100 mg/dl.
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