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Z P R Á V Y  S P O L E Č N O S T I

Vážení a milí, kolegyně a kolegové,

letošní rok není jen tak obyčejným rokem, 
je rokem osmičkových výročí, a  jak zná-
mo osmičková výročí zejména v  našich 
novodobých dějinách představují silný fe-
nomén. Aniž bychom chtěli být pověrčiví, 
slibujeme si od nich v  časech nepřízni-
vých, že se přeci jenom něco pozitivního 
stane. Bylo by však chybou se domnívat, 
že zlomové události na pozadí osmičko-
vých výročí byly vždy pozitivního dopadu. 
Naopak, události let 1948, kdy v naší zemi 
byla komunistickým pučem nastolen na 
40 let totalitní režim a ještě výrazně posílen  
po obsazení Československa Sovětskou 
armádou v  roce 1968, představují právě 
ty tragické milníky v  našich novodobých 
dějinách. Jak ony souvisí s  biochemií  
a  dalšími odvětvími přírodních či spole- 
čenských věd? Pokaždé následoval exo-
dus odborníků, vědců a univerzitních uči-
telů včetně těch, kteří znamenali velikou 
ztrátu i  pro československou biochemii. 
Důsledky to mělo katastrofické, exodus 
intelektuálů. Naštěstí věda je světová, 
a  tak ani železná opona nebyla dostateč-
nou barierou, aby zabránila spolupráci  
na bázi individuálních kontaktů. Mimořád-
nou úlohu v  tomto sehrála Českosloven-
ská společnost pro vědy a umění v USA, 
kterou v roce 1958 po tragických událos-
tech v Maďarsku založila skupina českoslo-
venských učenců, kteří ve velikém počtu 
opustili vlast v nadějí, že s jejich podporou 
vědeckým a  uměleckým kolegů v  rodné 
domovině se podaří v  blízké době svrh-
nout komunistickou diktaturu v Českoslo-
vensku. Nakonec to ještě trvalo nekoneč-
ná desetiletí, než jsme se dočkali Listopa-
du 1989. Ostatně i devítka ve vytouženém 
letopočtu byla katalyzována osmičkovým 
výročím roku předcházejícího. V  době 
komunistické totality i  biochemie a  mole-

kulární biologie byly rozděleny železnou 
oponou, přesto vzájemné pracovní a osob-
ní kontakty přispívaly k trvalému oslabování 
a narušování totality. Vzpomínám si z časů 
mých studií a pracovních začátků v bran-
ži jak vnímaví jsme byli ke každé drobné 
informaci o  úspěšném počínání našinců 
v exilové vědě.

Zamyšlením nad jubilejním potenciá-
lem letošního roku se dostávám ke kongre-
su FEBS-2018 v  Praze. Dostalo se nám 
té cti uspořádat tradiční evropské setkání 
biochemiků a  molekulárních biologů opět 
v  Praze. To poslední, velmi úspěšné, se 
uskutečnilo v Kongresovém centru v Pra-
ze v  létě 2009 a  mnozí z  nás jej máme  
ještě v dobré paměti. Přípravy toho letoš-
ního právě vrcholí, zejména práce spojené 
s přípravou náročného programu členěné-
ho do 28 tématických celků v rámci sym-
posií a sekcí posterových sdělení, ale též 
tzv „Speed/Brief Talks“. Již tradičně bude 
vlastnímu kongresu předřazeno „Young 
Scientific Forum“ s tím, že nejenom vlastní 
kongres, ale i  toto setkání mladých bude 
mít obsazení v Evropě i  ve světě uznáva-
nými vědci. Pevně doufám, že FEBS-2018 
v Praze bude skvělou příležitostí k  účasti 
co největšího počtu členů a  členek naší 
společnosti, skvělou příležitostí k  setkání 
české biochemie a  molekulární biologie 
s tou evropskou až světovou.

A konečně bych Vás chtěl informovat 
o  jednání části výboru ČSBMB se slo-
venskými kolegy, představiteli SSBMB, 
předsedou společnosti prof.  Jánem Tur-
ňou a tajemníkem prof. Albertem Breierem 
v  Praze v  Karolinu v  únoru 2018. Řešili 
jsme jednak možnosti zapojení sloven-
ských kolegů do programu blížícího se 
kongresu FEBS-2018, ale též možnostmi 
prohloubení spolupráce obou našich ná-
rodních společností nad rámec tradičních 
biochemických sjezdů, střídavě pořáda-
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ných v  Čechách a  na Slovensku. Takové 
prohloubení bude možno naplňovat ces-
tou menších úžeji specializovaných setká-
ní mimo jiné soustřeďujících se na mladší 
věkové kategorie cílových skupin. Příkla-
dem takové společné aktivity navazující  
na československou tradici byla 1. Obno-
vená československá virologická konferen-
ce 2017 uspořádaná s podporou ČSBMB 
v  Českých Budějovicích v  loňském roce 
2017. Coby představitelé obou společ-
nosti jsme se shodli, že se vynasnažíme 
také společné aktivity obou společností 
vyhledávat a podporovat. „Last not least“, 
příští biochemický sjezd bude v září 2019 
na Slovensku, pokud bychom měli dodržet 
dvouletý cyklus našich sjezdů. Vzhledem 
k tomu, že jsme letos hostiteli prestižního 

evropského setkání biochemiků a moleku-
lárních biologů FEBS-2018 v Praze, bylo 
rozumné odložit konání příštího biochemic-
kého sjezdu na Slovensku na začátek záři 
2019. Snad nevyzradím žádné tajemství, 
když Vám povím, že naši slovenští kolego-
vé se nás chystají pozvat na biochemický 
sjezd do Vysokých Tater. Už teď se těším 
moc a pevně věřím, že se mnou se budete 
těšit i Vy.

Srdečně Vás zdravím, těším se na kaž- 
dé setkání s Vámi, přeji Vám hodně zdaru 
ve Vašem konání a  vždy též dostatek ra-
dosti ze života,

Váš,
Libor Grubhoffer
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Ve věku 20  let nastoupil na Králov-
skou důlní školu („Royal School of Mi-
nes“) v  Jižním Kensingtonu, kde navště-
voval chemické přednášky. Dále studoval  
na Londýnské univerzitě („University  
College, London“). V  r.  1883 se stal  
asistentem Thomase Stevensona 
(1838 – 1908) na Chemickém ústavu, 
který byl analytickým chemikem a  před-
nášejícím v  oboru forenzní medicína 
v nemocnici Guy’s  (Guy’s Hospital; dnes 
součást King’s  College London, School 
of Medicine). Připravoval se na získání  
bakalářského titulu na Londýnské uni- 
verzitě a  v  r.  1888 začal v  nemocnici  
Guy’s se studiem medicíny.

V r. 1894 absolvoval Londýnskou uni-
verzitu (medicína a  přírodní vědy) a  stal 
se asistentem v nemocnici Guy’s, kde 
učil fyziologii a  toxikologii a  zabýval se  
chemickým výzkumem proteinů. V r. 1898 
nastoupil na pozvání Sira Michaela Foste-
ra do fyziologické laboratoře na univerzi-
tě v Cambridgi jako přednášející s cílem  
rozvinout výuku fyziologické chemie. 

V  tomto roce se i  oženil s  Jessie Anne 
Stephensovou. V  r.  1902 získal ekviva- 
lent docentury („readership“). Jeho pozice 
na univerzitě doplněná lektorskou prací na 
Emmanuelově koleji mu poskytovala jen 
málo času na vědecký výzkum. V r. 1910 
se stal členem bratrstva Koleje sv. Tro-
jice („Trinity College“) a mohl se začít vě-
novat svému vlastnímu výzkumu v  oboru 
fyziologická chemie, i  když v  omezených 
kapacitách po stránce vybavení a  pro-
storu. V  r.  1914 stal prvním profesorem 
biochemie na univerzitě v  Cambridgi. Na 
sklonku profesního života byl sice uzná-
vanou kapacitou, ale musel bojovat se 
zdravotními problémy včetně ztráty zraku. 
Svůj život zasvětil chemickému výzkumu 
metabolismu a  budování biochemie jako 
svébytné vědní disciplíny. V Anglii byl chá-
pán jako nejvyšší autorita v oboru bioche-
mie, byl nositelem mnoha čestných titulů 
a  ocenění. V  r.  1929 získal Nobelovu 
cenu za fyziologii a  medicínu spolu 
s  fyziologem  Holanďanem Christianem 
Eijkmanem (1858 – 1930), Hopkins  

Byl prvním, který pochopil důležitost „do-
plňkových faktorů“ v  potravě a  inicioval 
tak výzkum v  oblasti vitamínů. Narodil se 
v Eastbourne v hrabství Sussex. Jeho otec, 
knihkupec, se zajímal o vědu, avšak zemřel 
velmi brzy. Hopkins navštěvoval Školu 
města Londýna („City of London School“) 
v Enfieldu (1871 – 1875), ze které musel 
i  přes výborné výsledky odejít pro zá-
školáctví, a  následně soukromou školu. 
Potom krátce pracoval jako pojišťovací 
úředník a učil se v Londýně na praktického 
analytického chemika.

Č L Á N K Y

Si r Fr e d e r i c k  
Go w l a n d Ho p k i n s

(*20. 6. 1861 – †16. 5. 1947)
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za objev vitamínů stimulujících růst 
a  Eijkman za objev antineuritického vita-
mínu.

Jeho první samostatný vědecký člá- 
nek se zabýval chemií pigmentů motý-
lích křídel. S  výzkumem v  tomto směru 
začal v  r.  1889, ale ucelená práce byla 
publikována až v  r. 1896 v Philosophical 
Transactions of the Royal Society pod ná-
zvem The Pigments of Pieridae. Hopkins 
dokazoval, že bílá neprůhledná substance 
v  křídlech motýlů je močová kyselina, 
tedy vlastně vylučovaný odpadní produkt. 
Odtud se dostal k  problematice močové 
kyseliny u  člověka. V  r.  1893 publikoval 
práce o  metodice stanovení močové ky-
seliny v  moči, která se standardně po-
užívala po mnoho let. Na přelomu století 
publikoval na téma spojitosti mezi vylučo-
váním močové kyseliny a potravou, zajímal 
se o  problematiku dny (podagra). Poz-
ději (1922) také popsal xanthinoxida-
su, specifický enzym s  širokou distribucí  
ve tkáních a také v mléce, který katalyzuje 
oxidaci purinových bází xanthinu a  hypo-
xanthinu na močovou kyselinu.

Zabýval se i  krystalizací albuminu. 
V  Cambridgi byl teprve krátce, když do-
sáhl úspěchu, který ho dostal do popředí 
mezi fyziologickými chemiky. Když zkoumal 
příčinu selhání Adamkiewiczovy barev-
né reakce pro proteiny (nyní glyoxylátový 
test), zjistil, že reakce nefunguje s  octo-
vou kyselinou jako takovou, ale s  glyo-
xalovou kyselinou, která je v  ní přítomná 
jako nečistota. Jako chemik se poté pustil  
do nalezení součásti proteinů, která  
poskytuje purpurové zbarvení v  Adam-
kiewiczově reakci, a  nakonec izoloval 
aminokyselinu tryptofan. Současné 
objevy dalších aminokyselin jinými vědci 
(např. Emil Fischer) vedly k zájmu o testo-
vání jejich nutriční důležitosti. Hopkins za-
čal s pokusy na laboratorních myších, kte-
ré krmil potravou obsahující tryptofan, aby 
zjistil jeho nutriční roli. Ačkoli tryptofan 
neovlivňoval růst myší, prodlužoval znač-

ně jejich délku života. Tyto experimenty  
(1906 – 1907) jako jedny z prvních uká-
zaly důležitost kvality potravy, přičemž  
přinesly aspekty výživy do povědomí  
vědců. V  další práci také zjistil, že v  po-
travě je nutná přítomnost lysinu, argininu 
a histidinu.

Hopkinsova práce o důležitosti vitamí-
nů v potravě byla shrnuta v r. 1912 v publi-
kaci Feeding Experiments Illustrating 
the Importance of Accessory Fac-
tors in Normal Dietaries. Tato práce 
je všeobecně považována za vrchol jeho 
kariéry. Ačkoli se výzkumu vitamínů v  té 
době věnovalo více vědců v Evropě i USA, 
není pochyb, že Hopkins byl první, který 
si uvědomil plný význam experimentálních 
zjištění. Jeho práce měla dalekosáhlý vliv 
na celosvětový výzkum v  oblasti výživy. 
V přednášce nazvané The Dynamic Side 
of Biochemistry, kterou proslovil jako pre-
zident Fyziologické sekce Britské vědecké 
asociace, Hopkins představil svůj pohled 
na chemické procesy v  živých tkáních. 
Zdůraznil, že hrubý metabolický materiál je 
ve formě nízkomolekulárních látek a  pod- 
trhl význam nové myšlenky endogenních 
enzymů jako univerzálních buněčných 
aktérů. Navrhl také výraznější použití me-
tod pro separaci produktů metabolických 
změn ze tkání bez ohledu na to, že jsou 
zastoupeny v malém množství.

Hopkins se zajímal o problematiku in-
termediárního metabolismu, s  fyziologem 
Walterem Fletcherem (1873 – 1933) 
řešil například otázku metabolických změn 
v žabím svalu při stahu, uvolnění či posmrt-
né ztuhlosti. Měřen byl měnící se obsah 
mléčné kyseliny. První světová válka výraz-
ně přerušila Hopkinsovy výzkumné aktivity. 
Jeho další významný článek byl publikován 
až v  r.  1921 (An Autoxidisable Consti- 
tuent of the Cell). Ve 20. letech 20. stol. 
ve studiu oxidačních reakcí v biologických 
systémech dominovaly dvě soupeřící teo-
rie. Jedna z nich předpokládala enzymovou 
aktivaci dvojice vodíkových atomů (tyto 
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enzymy byly nazvány dehydrogenasami), 
ta druhá pak uvažovala účast katalyzáto-
ru s obsahem železa, který aktivuje kyslík. 
Hopkins do jisté míry uspěl v uvedení obou 
do souladu. Izoloval látku (v r. 1921), kte-
rou nazval glutathion a  ukázal, že může 
existovat ve dvou vzájemně se přeměňu-
jících variantách: redukované a oxidované 
formě. Demonstroval, že látka se vyskytuje 
v rychle se dělících buňkách rostlin i živo-
čichů. Název glutathion vyplynul z prvotní 
představy, že komponentami jsou jen glu-
tamová kyselina a cystein. Teprve později, 
v r. 1929, byla zjištěna tripeptidová struk-
turu (glutamová kyselina, glycin a cystein). 
Hopkins navrhl, že by glutathion mohl 
fungovat jako katalyzátor ve spojení s kys-
líkem (koenzym), přičemž disulfidová forma 
by byla akceptorem vodíku a po redukci ho 
pak předávala na kyslík během spontánní 
reoxidace. Přínos Hopkinsovy výzkum-
né práce spočívá v prvním náznaku dnes  

známé a základní skutečnosti, že při oxida-
cích v živých organismech probíhá přenos 
kyslíku.

Skutečným měřítkem Hopkinsovy dů-
ležitosti nebyl pouze jeho vlastní výzkum, 
ale také inspirace, kterou poskytl mnohým 
biochemikům, kteří pak šířili jeho učení 
po celém světě. Impozantní je počet jeho 
žáků, kteří se stali profesory biochemie či 
vedoucími laboratoří na světových praco- 
vištích, šlo o  desítky lidí. V  r.  1937 byla 
u  příležitosti jeho 75. narozenin publi- 
kována Hopkinsovými studenty kniha  
Perspectives in Biochemistry, která uká-
zala jejich produktivitu. Na počátku 20. 
století byla fyziologická chemie a bioche-
mie fakticky německým monopolem. V An-
glii tehdy nebyli žádní biochemici a pouze  
několik málo fyziologických chemiků. 
V době Hopkinsova odchodu na odpoči-
nek byla britská biochemie na srovnatelné 
úrovni.

Zpracoval Marek Šebela na základě následujících zdrojů:
1) �Dale HH (1948) Frederick Gowland Hopkins. 1861-1947. Obit. Not. Fell. R. Soc. 6: 115–145. 

DOI: 10.1098/rsbm.1948.0022.
2) �Hopkins FG (1912) Feeding experiments illustrating the importance of accessory factors  

in normal dietaries. J. Physiol. 44, 425-460.

Fotografie Sira F. G. Hopkinse z  roku 1932 (autor Walter Stoneman) byla bez úprav získána  
z National Portrait Gallery (https://www.npg.org.uk), je licencována pro nekomerční použití.



Bulletin 1	 n 9

Základní biologické mechanismy 
a funkce jsou obecně studovány na přípa-
dech samovolně nebo cíleně vyvolaných 
změn příslušného biologického systému. 
Zde se s  výhodou využívá analýzy přiro-
zených, indukovaných nebo cíleně při-
pravených mutantů, cílené transgeneze, 
křížení, infekce a chemického nebo fyzikál-
ního působení. Kombinace těchto přístupů 
umožnila v průběhu minulého století určit 
základní biologické, fyzikální, chemické 
a molekulární principy života a dědičnosti. 
Ve vztahu k  pochopení biologie člověka  
je však použitelnost těchto přístupů do 
značné míry omezena.

Jedinečné možnosti studia biologie 
člověka proto nabízí výzkum vzácných ge-
neticky podmíněných onemocnění. Tento 
směr výzkumu je jednou z  možností, jak 
například vysvětlit doposud neznámé bio-
logické funkce většiny lidských genů. Stu-
dium vzácných onemocnění dále poskytuje 
ve formě tkáňových kultur a bioptického či 
autoptického materiálu pacientů unikátní 
biologické modely umožňující efektivní stu-
dium základních patofyziologických proce-
sů v  lidských buňkách a tkáních. Zároveň 
tento typ výzkumu definuje kandidátní 
geny, patofyziologické procesy a metabo-
lické a regulační dráhy účastnící se rozvoje 
komplexních onemocnění 1.

V  současnosti je známo přibližně 
8000 vzácných nemocí, které jsou způ-
sobeny funkčně závažnými mutacemi 
v jednom nebo několika málo genech (mo-
nogenní nebo oligogenní nemoci). Tato 
onemocnění jsou ze své povahy (přítom-
nost individuální genetické mutace(í) na 
unikátním genetickém pozadí pacienta) 
jednotlivě vzácná a populačně specifická, 

avšak jako skupina jsou relativně častá.  
Jejich celková incidence je odhadována  
na 40 – 82 případů/1000 narozených2. 
V České republice se jedná až o 3000 – 
– 5000 nových případů za rok. Lze před-
pokládat, že 8 % populace trpí některým 
geneticky podmíněným onemocněním.

Většina geneticky podmíněných one-
mocnění má závažné klinické dopady, které 
se projevují zejména v dětském věku nebo 
dospívání, některá však až v  dospělosti. 
Klinické projevy geneticky podmíněných 
onemocnění a výsledky běžných funkčních 
a biochemických vyšetření jsou velmi často 
nespecifické a  neumožňují určení přesné 
diagnózy. Neznalost konkrétní diagnózy 
a  tedy i příčin a patogeneze onemocnění 
následně významně snižují kvalitu života 
pacientů a  jejich rodin. Určení kauzálních 
genů a  mutací je proto základem přesné 
klasifikace příslušných onemocnění a  vý-
chodiskem pro cílenou DNA diagnostiku, 
kvalifikované genetické poradenství a pre-
venci v rodině.

Určení genetické příčiny též objasňuje 
patogenetické mechanismy  onemocnění, 
jejichž znalost je nutným předpokladem 
pro aplikaci či vývoj nových terapeutických 
postupů.

Vývoj metodických přístupů 
k určení kauzálních genů 
a mutací u vzácných onemocnění

Identifikace kauzálních genů a mutací 
podmiňujících vzácná onemocnění byla 
nejprve založena na asociaci studovaného 
fenotypu s  biochemicky určenou kvalita-
tivní nebo kvantitativní změnou některého 
proteinu3, případně změnou jeho amino-
kyselinové sekvence4. Některé z  těchto 

Po s t o pá c h g e n e t i c k ýc h a  b i o l o g i c k ýc h 
p ř í č i n  v z á c n ýc h (Me n d e l o v s k ýc h)  n e m o c í

(předneseno při příležitosti převzetí Ceny J.V. Koštíře na XXV. Biochemickém sjezdu 
v Praze v září 2016)
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biochemických fenotypů byly následně  
pomocí vazebných studií, analýzy hybrid-
ních somatických buněk, delečního mapo-
vání, hybridizačních studií nebo asociací 
s  mikrodelečními syndromy lokalizovány 
na chromozomální genetické mapy.

Dostupnost metod izolace a sekveno-
vání proteinů, přípravy protilátek, syntézy 
oligonukleotidů, technik rekombinantní 
DNA a DNA sekvenování umožnila klono-
vání jednotlivých genů či jejich fragmentů 
z  knihoven genomových (gDNA) a  kom-
plementárních (cDNA) knihoven. Tento 
způsob, funkční klonování, byl prvně 
úspěšně využit při identifikaci genu a urče-
ní mutací krevního faktoru VIII5 a následně 
celé řady dalších protein kódujících genů.

Zvyšující se znalost sekvencí a funkcí 
jednotlivých genů a určování jejich mutací 
ve vztahu ke studovaným onemocněním 
umožnila homologní klonování jejich 
paralogů nebo ortologů. Tento přístup vedl 
k  definici skupiny neurodegenerativních 
onemocnění spojených s  růstem počtu  
repetetivních sekvencí a  klonování a  ur-
čení funkce řady buněčných transportérů, 
kanálů, receptorů, enzymů, transmembrá-
nových a strukturních proteinů.

Identifikaci kauzálních genů umožnila 
též dostupnost panelů somatických hyb-
ridů, cDNA a  gDNA knihoven a  postupy 
funkční komplementace buněčných 
kultur pacientů se studovanými onemoc-
něními, případně komplementace vhod-
ných buněčných modelů (zejména mu-
tantních kvasinek a  křeččích ovariálních 
buněk) nebo modelových organismů.

Základním předpokladem pro úspěš-
né použití všech výše uvedených přístupů 
byla znalost příslušného biochemického, 
biologického, případně histopatologického 
fenotypu a možnost jeho relativně snadné-
ho měření či sledování. Tento předpoklad 
splňovala (a  splňuje) pouze velmi malá 
část studovaných fenotypů.

Charakterizaci a  studium geneticky 
podmíněných onemocnění, jejichž bioche-

mická či biologická příčina nebyla zřejmá, 
umožnil až objev polymorfních proteino-
vých markerů, délkových polymorfismů 
restrikčních fragmentů (RFLP) a koncept 
mapování genů pomocí vazebné ana-
lýzy6. Tento postup vedl na konci 80-let 
k  určení chromozomální lokalizace genu 
Huntingtonovy choroby,  pozičnímu klo-
nování chronické granulomatózní nemoci, 
cystické fibrózy a  řady dalších onemoc- 
nění7.

Postupy pozičního mapování byly 
významně urychleny díky objevu polymorf-
ních mikrosatelitních (STR) markerů, za-
vedení genotypovacích metod založených 
na PCR analýze STR markerů, konstrukci 
nových generací genetických map a  vý-
voji výpočetních programů pro vazebnou 
analýzu. Fyzickou izolaci a  charakterizaci 
jednotlivých genů usnadnily metody klo-
nování rozsáhlých oblastí DNA v podobě 
artificiálních chromozomů, příprava a cha-
rakterizace fyzických map lidského geno-
mu, rozšíření spektra metodických přístu-
pů pozičního klonování, existence veřejně 
dostupných dat generovaných v  rámci 
projektu sekvenace lidského genomu, sek-
venace cDNA klonů (ESTs), integrovaná 
mapa lidských genů a konečně sekvence 
lidského genomu.

Technologický a  koncepční vývoj 
v průběhu finální fáze sekvenace lidského 
genomu zásadním způsobem snížil cenu 
a  dramaticky zvýšil kapacitu sekvenace 
DNA. Zkušenosti získané v  souvislos-
ti s  přípravou a  manipulací s  rozsáhlými 
knihovnami cDNA a  gDNA klonů vedly 
k  vývoji zcela nových technologických 
prvků. Byly připraveny první cDNA arraye 
a  litograficky vyráběné oligonukleotidové 
čipy. Sekvenování lidských genomů začalo 
postupně odkrývat genetickou variabilitu 
člověka na úrovni jednotlivých nukleotidů. 
To vedlo k  definici skupiny jedno nukleo-
tidových polymorfismů, („single nucleotide 
polymorphisms“, SNPs) a  k  jejich katalo-
gizaci v podobě dbSNP databáze. Oligo-
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Součástí programu bude 24. 9. v cen-
tru BIOCEV jednodenní přednáškové 
minisymposium „Biomolecular Interac-
tions: Methods & Applications“ před-
stavující nejnovější pokroky a pokročilé 
aplikace těchto metod, a i následující 
dny budou probíhat vždy do-
poledne teoretické přednášky 
k  daným metodám (PřF UK) 
a obě tyto části jsou otevřené 
všem zájemcům.

V  odpoledních blocích budou 
probíhat praktika zaměřená  
na analýzu dat z  jednotli-
vých metod (programy Sedfit,  
NITPIC, GUSSI, ad.) i z  jejich 
kombinace (globální analýza 
dat v  programu Sedphat) již 
jen pro registrované účastníky.

Přednášející: Peter Schuck, Rodol-
fo Ghirlando, Huaying Zhao, Grzegorz 
Piszczek, Christine Ebel, Margarida 
Bastos, Olwyn Byron, Sandro Keller,  
Tomáš Obšil a další.

FEBS Practical Course
Hydrodynamic and thermodynamic analysis  

of biological macromolecules and their interactions

23. – 28. 9. 2018 I Katedra biochemie PřF UK Praha

Organizátor: RNDr. Ondřej Vaněk, Ph.D. (ondrej.vanek@natur.cuni.cz)
Registrace a program již brzy: 

https://biomacromoldynamics2018.febsevents.org

Vážení kolegové, milí studenti,

přijměte pozvání na mezinárodní workshop zaměřený na biofyzikální analýzu  
biomakromolekul (AUC, ITC, SPR, DLS, fluorescence, ad.) a jejich vzájemných inte-
rakcí pořádaný s podporou FEBS, IUBMB, Instruct a COST.
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Course and Conference Office
Meyerhofstr. 1, 69117, Heidelberg, Germany

Tel.: +49 (0) 6221 387 8797
Fax: +49 (0) 6221 387 8158

Jointly organised by EMBO and EMBL, the symposia focus on interdisciplinary topics in the life sciences 
and provide scientists with a platform to discuss and exchange ideas on forward-looking topics  
and new developments. They address a broader scientific community and place emphasis on scientific 

communication and collaboration.

Principles of Chromosome Structure and Function
5 – 8 September 2018, EMBL Heidelberg, Germany

This interdisciplinary symposium will highlight exciting new insights into the 
molecular principles that govern the functional framework of genomes in space 
and time. The program will cover all levels of organisational complexity from 
DNA to chromosomes, and in model systems ranging from bacteria to humans. 
A particular highlight will be the integration of discoveries made in different 
disciplines including cell and molecular biology, biophysics, modelling, structural 
biology and biochemistry.

Speakers | Childcare | Financial Assistance | Submit abstract by 13 Jun

Organoids:  
Modelling Organ Development and Disease in 3D Culture

10 – 13 September 2018, EMBL Heidelberg, Germany

The ability to grow human tissues from stem cells in 3D culture has the potential 
to revolutionise the drug discovery process and regenerative medicine. Building 
on a long tradition of cell and developmental biology knowledge, organoids 
resembling a variety of human tissues have been generated. This symposium will 
bring together the leading researchers in this field to establish a new research 
community and reveal parallels between various tissue models.

Speakers | Childcare | Financial Assistance | Submit abstract by 18 Jun

The Human Microbiome
16 – 19 September 2018, EMBL Heidelberg, Germany

Human microbiota have a significant impact on human health and well-being. 
They have been associated with numerous diseases, yet we have barely 
understood their role in the context of life-style and genetics. Various initiatives 
are underway around the world to survey the human microbiota at several body 
sites, characterise them, understand their interactions with the human hosts, 
elucidate their role in diseases, and design possible therapeutic or dietary 
interventions. This symposium will present the latest important developments 
in this field.

European Molecular Biology Laboratory
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nukleotidové čipy umožňující genotypování 
desetitisíců SNPs umožnily konstrukci no-
vého typu genetických map a kombinova-
ných genetických a  fyzických map. Nové 
přístupy stimulovaly vývoj nových bioin-
formatických nástrojů umožňujících sou-
časné zpracování desetitisíců genotypů 
pro účely vazebné analýzy a rekonstrukce 
haplotypů a vedly k postupnému budování 
integrovaných databází a  prohlížečů jako 
Map Viewer, ENSEMBL nebo UCSC  
genome, které poskytují možnosti on‑line 
vyhledávání, získávání a  analýzy genomo-
vých sekvencí a jejich příslušných struktur-
ních a  funkčních anotací. Uvedený instru-
mentální rámec postupně umožnil odhalit 
genetické příčiny několika tisíc dědičně 
podmíněných onemocnění8.

Komplexní analýza genomů jako 
univerzální nástroj identifikace 
kauzálních genů a mutací 
u vzácných onemocnění

Systematickou analýzu vzácných va-
riant u  vzácných onemocnění umožnily 
až nové technologie DNA čipů odhalují-
cích široké spektrum strukturních variant, 
nové metody celogenomového sekveno-
vání a  možnost selektivního obohacení 
a  sekvenční analýzy protein‑kódujících 
oblastí genomu (exomu) případně celého 
genomu. Kombinace nových analytických 
technik, stále se zvyšující informovanost 
o  genetické variabilitě člověka a  detailní 
funkční anotace lidského genomu zásad-
ně mění a  sjednocuje koncept  výzkumu  
a  diagnostiky všech geneticky podmíně-
ných onemocnění.

Tento koncept je založen na aplikaci 
metod podrobné analýzy genomu posti- 
žených jedinců a  na následném porov-
návání genomové informace jedince 
nebo skupiny jedinců s  genetickou 
variabilitou populace.

U  vzácných onemocnění je výsled-
kem tohoto porovnání nalezení individu-

álně populačně vzácných či unikátních 
genetických odchylek pacienta. Následná  
analýza nalezených odchylek je založena 
na zhodnocení genetického modelu studo-
vaného fenotypu, mezidruhové sekvenční 
konzervovanosti, předpokládaném efektu 
nalezených variant a funkční anotaci genů 
s nalezenými variantami. Tento postup po-
skytuje omezený počet funkčně relevant-
ních kandidátních genů a  variant, které 
mohou být následně vyhledávány v  data-
bázích nebo přímo analyzovány u podobně 
postižených pacientů či funkčně testovány 
pomocí celé řady in vitro, in situ případně 
in vivo metod. Významnou pomoc v defini-
ci kandidátních genů poskytují i paralelně 
prováděné vazebné analýzy nebo analýzy 
genové exprese v  tkáních či tkáňových 
kulturách. Úspěšnost tohoto přístupu se 
pohybuje na základě vlastních zkušeností 
a  zkušeností dalších pracovišť v  součas-
nosti okolo 50 %. U nevyřešených případů 
je nutno uvažovat o  existenci mutací pří-
tomných v  genomových oblastech, které 
se obtížně nebo vůbec nedají sekvenovat 
současnými technologiemi nebo o multia-
lelickém modelu dědičnosti.

Široké spektrum dostupných techno-
logických možností studia genetické infor-
mace zásadním způsobem mění metodiku 
a  koncepci nejen studia ale i diagnostiky 
lidských onemocnění. U  řady klinicky po-
stižených jedinců, rodin či celých populací 
jsou metodami NGS identifikovány dříve 
nepopsané genetické varianty nebo kom-
binace nových variant. Faktický příspěvek 
takových variant k rozvoji studovaného fe-
notypu však velmi často není jednoznačně 
interpretovatelný na základě běžně pro-
váděných molekulárně biologických, bio-
chemických či buněčně/tkáňově patolo-
gických vyšetření. V souhrnu se tak jedná 
o genetické varianty neznámého významu 
(„variants of unknown significance“, VUS).

Pro objasnění patogenity VUS a tedy 
ustanovení genetické a  molekulární kau-
zality VUS ve vztahu ke studovaným one-
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mocněním (fenotypům) je proto nutné vy-
užívat systematického studia buněčných 
modelů (primární tkáňové kultury pacientů, 
embryonální kmenové buňky (ESC), iPSC, 
organoidy) nebo zvířecích modelů cíleně 
připravených pomocí technik genomové 
editace.

S ohledem na výše uvedené postup-
ně vytváříme na půdě Ústavu dědičných 
metabolických poruch multidisciplinár-
ní tým, který je sám nebo v  širší meziná-
rodní spolupráci schopen integrativně:  
i) prostřednictvím studia vybraných skupin 
nemocí definovat nové, zajímavé a  klinic-
ky relevantní kandidátní geny a  varianty  
(vč. VUS), ii) efektivně připravovat, charak-
terizovat a dále studovat vhodné buněčné 
modely a modelové organismy pro vybra-
né fenotypy a VUS, iii) definovat základní 
vývojové a  patofyziologické mechanismy  
vedoucí ke vzniku a  rozvoji studovaných 
nemocí ve vztahu k  VUS a  vyhledávat 
vhodné terapeutické cíle, iv) vyhledávat 
biomarkery využitelné pro diagnostiku 
a studium patogeneze studovaných nemo-
cí, v) vyvíjet in vitro a  in vivo metody vyu-
žitelné pro analýzu vybraných biomarkerů 
a fenotypů a následný chemický screening 
a vi) snažit se o cílené ovlivnění patologic-
kých stavů v  modelových systémech stu-
dovaných nemocí.

V  průběhu minulých let se nám po-
dařilo zvládnout většinu výše uvedených 
metodických postupů a  určit kauzální 
geny a objasnit molekulární podstaty řady 
vzácných nemocí – například deficitu ade-
nylosukcinát lyasy (ADSL)9, krystalické 
katarakty (gamma‑D krystalin)10, mukopo-
lysacharidosy typu IIIC (TMEM76)11, de-
ficitu ATP syntázy (TMEM70)12, familiární 
hyperurikemické nefropatie (uromodulin13, 
renin14, SEC61A115), neuronální ceroidní 
lipofuscinózy typ 4 (DNAJC5)16, Rotoro-
va syndromu (kombinovaný defekt OAT-
P1B1 a  OATP1B3)17, GAPO syndromu 
(ANTXR1)18, medulárního cystického one-
mocnění ledvin (mucin-1)19, X‑vázané for-

my hypertrofické kardiomyopatie (FHL1)20, 
poruchy glykosylace proteinů (Nogo‑b 
receptor)21, Oliver‑McFarlane syndromu 
(PNPLA6)22, polymorfní dystrofie rohovky 
(OVOL2)23 a  Acadské formy Fanconiho 
syndromu24.

Ve svém výzkumu začínáme též věno-
vat pozornost úloze vzácných genetických 
variant v  rozvoji komplexních fenotypů  
(impulzivní násilí, statiny indukovaná myo-
patie, srdeční selhání). Zde vycházíme 
z konceptu „genomiky klanu“ 25, který před-
pokládá, že komplexní nemoc je skupinou 
různých „vzácných nemocí“ způsobených 
u každého jedince či rodiny několika málo 
vzácnými variantami v  genech účastných 
v příslušné orgánové biologii.

Hlavním metodickým přístupem je 
genomové sekvenování, které rozvíjíme 
v  rámci Národního centra lékařské geno-
miky (www.ncmg.cz). Další významnou 
expertizu představuje komparativní patolo-
gie, která se zabývá buněčnou, tkáňovou 
a  orgánovou patologií vzácných onemoc-
nění v lidských tkáních a myších modelech. 
Jsme si vědomi potenciálu a  rozvíjíme 
technologii indukovaných pluripotentních 
buněk a  organoidů připravených z  krev-
ních buněk pacientů. Dalším pilířem jsou 
dlouholeté zkušenosti v cílené a necílené 
metabolomické analýze, která se zabývá 
sledováním změn vybraných skupin me-
tabolitů v  tělních tekutinách, buněčných 
kulturách a tkáních pacientů i modelových 
organismů.

Toto metodické zázemí je součástí 
širšího konceptu studia geneticky podmí-
něných nemocí, kdy je naší ambicí posky-
tovat expertizu partnerům s dobře klinicky 
charakterizovanými skupinami pacientů 
a v úzké spolupráci s dalšími nově vytvá-
řenými technologickými infrastrukturami 
v ČR připravovat a charakterizovat vhodné 
modely jednotlivých nemocí, vyhledávat 
jejich biomarkery, a pokoušet se o cílené 
ovlivňování patologických stavů, s  per-
spektivou možného klinického využití.
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Již po osmnácté proběhlo v  listo-
padu  2017 v  Brně Setkání biochemiků 
a molekulárních biologů. Dvoudenní konfe- 
rence se konala již tradičně v  konferenč-
ním centru hotelu Continental a zučastnilo 
se jí přes 110 vědců a studentů převážně 
z českých institucí.

Již tradiční Setkání BMB, které je 
pořádáno Ústavem biochemie a  Ná-
rodním centrem pro výzkum biomo-
lekul, PřF Masarykovy univerzity ve 
spolupráci s Českou společností pro 
biochemii a molekulární biologii bylo 
věnováno novým poznatkům v  oblasti 
různých aspektů biochemie a  molekulár-
ní biologie a  předávání zkušeností mezi 
jednotlivými pracovišti. Kromě klasických 
přednášek a plakátových příspěvků je klí-
čovou součásti konference tzv.  Sekce 
mladých, v rámci které studenti prezentují 
svoje příspěvky povinně v  jazyce anglic-
kém a mají možnost si i  zasoutěžit o nej-
lepší prezentaci. I  tento ročník prokázal,  
že úroveň studentských prezentací je 
mnohdy na velmi vysoké úrovni a  je velmi 

obtížné vybírat pouze tři nejlepší prezenta-
ce ve dvou paralelně probíhajících sekcích.

V  sekci mladých probíhající v  „Aule“ 
se na prvním místě umístil Mgr.  Ondřej 
Vávra z  Ústavu experimentální biologie 
PřF, Masarykovy univerzity s  přednáškou 
„CaverDock: A novel method for analysis 
of ligand binding and unbinding“. Druhé 
místo obsadila Mgr. Mgr. Lucia Somme-
rová z Masarykova onkologického ústavu 
Brno s  přednáškou „Anterior Gradient 
Protein 2 as a new player in the regula-
tion of epithelial‑mesenchymal transition“ 
na třetím místě se umístila Mgr. Kateřina  
Jůzová z  Mendelova  centra  genomi-
ky a proteomiky rostlin, CEITEC, Masary-
kovy univerzity s příspěvkem „Methylation 
of plant telomeric cytosines“.

Komise rozhodující sekci v  Salonku 
udělila první místo Mgr. Mateji Medvec-
kému z  Oddělení imunologie Výzkum-
ného ústavu veterinárního lékařství Brno  
za přednášku „Applying cultureomics  
followed by whole genome sequencing 
as the first step in improving chicken  

R Ů Z N É

XVI I I .  S ETKÁN Í B IOCH E M I KŮ 
A MOLE KU LÁR N ÍCH B IOLOG Ů
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health in commercial production“, na dru-
hém místě se umístila Mgr. Mgr. Monika 
Dúcka (Ústav experimentální biologie, PřF 
MU) s  příspěvkem „Transcription factor 
c‑Myb suppresses metastasis in human 
breast cancer xenograft model“ a  třetí 
pozici obsadila Mgr. Bc. Veronika Fedo-
rová z Ústavu hematologie a embryologie, 
LF, Masarykovy univerzity s  přednáškou 
„Cell Cycle Regulator p16/INK4A Cont-
rol in Differentiation of Human Embryonic 
Stem Cells into Neural Stem Cells“.

Na programu Setkání byla také mo-
derovaná posterová sekce pod taktovkou 
doc.  Petra Beneše a  Dr.  Josefa Hou-
sera, při nichž atoři svých příspěvků v krát-
kosti představili svou práci, která pokračo-
vala aktivní diskusí a zodpovídáním dotazů 
z  publika. Účastníci konference hlasovali 
o  nejhezčí/nejlépe prezentovaný poster 
konference a  nejvíce hodnotících bodů 
obdržela Bc. Katarína Buranovská z Ka-

tedry genetiky a  mikrobiologie, PřF, Uni-
verzity Karlovy v Praze prezentující poster 
„Analýza cirkulujících markerů u pacientů 
se solidními nádory“.Na druhém místě se 
umístil Michael Gargulák z  Veterinární 
a  farmaceutické univerzity Brno prezentu-
jící poster „Modifikovaný nanotransportér 
antracyklinových antibiotik pro cílenou 
terapii nádoru pankreatu“ a  třetí místo 
obsadila Bc.  Martin Gajdošík z  Ústavu 
biochemie, PřF Masarykovy univerzity pre-
zentující příspěvek „Comparative genome 
analysis of extremophile Acidithiobacillus 
ferrooxidans grown on different substrates“.

Na závěr bychom chtěli poděkovat 
všem účastníkům XVIII. setkání bioche- 
miků a molekulárních biologů za jejich za-
jímavé příspěvky i spoluvytváření příjemné 
atmosféry, která akci provází, a hodnotícím 
komisím v Sekci mladých za jejich oběta-
vou a  záslužnou práci. Poděkování patří 
i  zaměstnancům hotelu Continental, kteří 

se spolupodílejí na bezprob- 
lémovém chodu konference 
a snaží se nám vycházet ma-
ximálně vstříc. V  neposlední 
řadě bychom chtěli také po-
děkovat vystavujícím fir-
mám, které nám umožňují 
tuto dnes již relativně rozsáh-
lou konferenci pořádat a  bez 
nichž by akce v  takovém roz-
sahu nebyla realizovatelná.
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Michaela Wimmerová

Kontaktní informace:
doc. RNDr. Michaela Wimmerová, Ph.D.,  

Univerzitní Kampus Bohunice, Kamenice 5, 625 00 Brno
tel.: +420-549498166, fax: +420-549492560; e‑mail: michaw@chemi.muni.cz.

Detailní informace včetně obrazové dokumentace je možno nalézt  
na internetové adrese http://orion.chemi.muni.cz/setkani/index.htm.

Jménem organizátorů bych Vás chtěla pozvat  
k účasti na nadcházejícím 

XIX. setkání biochemiků  
a molekulárních biologů, 

které se bude konat již tradičně v hotelu Continental Brno,

13. – 14. listopadu 2018. 

Detaily budou tradičně zveřejněny  
na adrese http://orion.sci.muni.cz/setkani.
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O k o n g r e s e c h FEBS 

Diskutuje se o  tom co se pamatuji: 
mají velké kongresy s širokým záběrem vý-
znam pro vědce a pro rozvoj vědy? Nejsou 
užitečnější malé specializované konferen-
ce, kde se setkají odborníci, kteří si dobře 
rozumějí? Moje zkušenost je, že oba typy 
setkávání mají svůj význam. Zatímco o dů-
ležitosti specializovaných konferencí nikdo 
nepochybuje, na velké kongresy mnozí ne-
jezdí s tím, že je většina přednášek nezají-
má, protože dnešní věda je natolik specia-
lizovaná, že byť i jen trochu vzdálené obory 
nemohou nebo nechtějí sledovat.

Ale v  tom je právě kouzlo velkých, 
dobře připravených kongresů. Musí se ov-
šem volit přednášející, zejména plenárních 
a úvodních sympoziálních přednášek, kteří 
dovedou širokému spektru posluchačů 
přiblížit svůj obor. Zejména je to přínosné 
pro studenty, doktorandy, postdoky, prostě 
mladé, začínající vědce.

Mám s  tím své osobní zkušenosti. 
V  létě roku 1968 jsem dodělával posled-
ní experimenty a  současně už psal svou 
disertační práci (tenkrát se to nazývalo 
kandidátská práce). Té době se říkalo 
„Pražské jaro“ a až do srpna (kdy jsme byli 
okupováni) jsme si užívali konečně jakési 
svobody. Byl jsem doktorandem (tehdy se 
tomu říkalo aspirant) na Ústavu organické 
chemie a  biochemie ČSAV (ÚOCHB). 
A  ústav se ujal organizace 5. kongresu 
Federace evropských biochemických spo-
lečností (FEBS). Jako mladý začínající 
vědec jsem pomáhal. Dával jsem dohro-
mady rejstřík pro knihu abstrakt a na leti-
šti jsem pomáhal s přesuny účastníků do 
jejich hotelů. Já jsem si ten velký kongres 
vysloveně užíval. Ono to bylo také dané 
tím, že jsme byli za železnou oponou a byl 
to můj první mezinárodní kongres. Potkal 
jsem ikony světové biochemie, například 
Hanse Krebse. A  sám jsem poprvé ang-
licky (to jest „broken English“) přednášel.  

Ale hlavně, chodil jsem na přednášky, 
zejména ty plenární, a  velmi jsem se po-
učil právě o  oborech mně vzdálenějších.  
Myslím, že pro mladé vědce je takové velké 
setkání velmi přínosné.

Když už jsem u  těch vzpomínek, tak 
v roce 1988 ÚOCHB organizoval světový 
biochemický kongres (IUB). Zde už jsem 
nejen pomáhal, ale byl jedním z členů orga-
nizačního výboru. A tak jsem byl svědkem 
zajímavé události: bylo pravidlem, že nad 
kongresovým centrem vlají tři vlajky – státu 
minulého kongresu, budoucího kongresu 
a mezi nimi vlajka státu právě probíhající-
ho kongresu. Tenkrát to byly kromě česko-
slovenské vlajky ještě vlajky Nizozemska 
a  Izraele. V  té době byl ovšem Izrael ne-
přátelským státem a tak se do pražského 
kongresového centra dostavili dva pánové 
v kožených sakách s žádostí (snad i příka-
zem) abychom izraelskou vlajku stáhli. Se-
šlo se nás pět členů předsednictva organi-
začního výboru na poradu co s tím. Před-
seda kongresu profesor Jan Škoda bouchl 
do stolu a že vlajku nesundáme. Nesundali 
jsme  – a  nic se nestalo. Tenkrát jsem si 
řekl, že snad doba normalizace už končí. 
A také že ano – přišel rok 1989.

Dnes se kongresy organizují jinak než 
tehdy. Jednak máme specializované spo-
lečnosti na organizaci kongresů, tak zvané 
PCO (profesional congress organizers). 
V  roce 1968 i  v  roce 1988 jsme celou 
organizaci dělali amatérsky, vysloveně „na 
koleně“. Změnila se i  technologie a  logis-
tika přípravy kongresů. Už se netisknou 
tlusté knihy abstrakt, všechno je na webu, 
registrace se dělají on‑line, prostě elekt-
ronizace kongresy změnila. Ale přednášky 
s následnou diskusí a hlavně setkáváni lidí 
zůstávají stejné. A to je nejdůležitější sou-
část kongresů.

Praha je vysloveně kongresovým měs-
tem. Málokteré město se Praze vyrovná 
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svou krásou, která samozřejmě přitahuje. 
Praha má mimořádně dobře situované 
Kongresové centrum dostupné metrem, 
v blízkosti hotelů a s nádherným výhledem 
na pražský hrad. A tak je jen třeba se snažit 
a kongresy do Prahy dostávat. To nebývá 
lehké, protože každé větší město má kon-
gresové centrum, leckdy budované nedáv-
no a tedy velmi moderní.

Česká společnost pro biochemii 
a  molekulární biologii připravila kongres 
FEBSu v roce 2009. Tenkrát k nám přije-
lo přes 2000 účastníků, víc než na několik 
předchozích kongresů. Ale daleko méně 
než na 5. kongres FEBSu v  roce 1968 
a než na IUB kongres v roce 1988 (tehdy 
přijelo rekordních 6000 účastníků).

[V pozměněné podobě publikováno v Chemických listech 111 (2017) 613]

Naše Společnost získala organizaci FEBSu v  letošním roce. Bude se ko-
nat v Kongresovém centru Praha ve dnech 7. až 12.  července. Zatím se zdá,  
že k nám přijede víc než 1600 účastníků. Najděte peníze na registraci svých 
mladých kolegů, studentů a  prostě všech biochemiků ve vašich institucích.  
Je to pro nás výjimečná příležitost hostit vědce z celého světa a účastnit se 
velkého kongresu, který, jak věřím, přinese České republice prestiž a nám nové 
kontakty a poznatky. 

Adresa je https://2018.febscongress.org/.
Václav Pačes
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