Abstrakt

Prace byla zaméfena na podrobnou analyzu pacientii se vzacnymi genomovymi
a genovymi variantami. Studovan byl vliv téchto variant na fenotyp pacientd. Vzhledem
k tomu, ze vétSina naSich pacientd, at' uz syndromickych nebo nesyndromickych, byla
k podrobné&j$imu vySetieni indikovana z divodu mentalni retardace a/nebo poruchy
autistického spektra, byla prace zaméfena na tyto dvé klinické jednotky.

Nejprve  byli kanalyze vybrani pacienti s mikroskopicky detekovanymi
chromozomalnimi aberacemi, jejichz rozsah, genovy obsah a mechanismus vzniku byly
upfesnény pomoci molekularné genetickych metod, nejcastéji array CGH s vysokym
rozliSenim. Pozd¢ji  byli analyzovani pacienti se vzacnymi nebo jedine¢nymi
submikroskopickymi aberacemi, zjis§ténymi pravé pomoci aCGH nebo SNP array. S vyuzitim
téchto  metod jsme  vpribéhu  prace  analyzovali  pacienty s delecemi
Xp22.1-p22.3, 6ql1-ql3, 69l14-916, XQg25, 1g21.1, Xp21.2-p21.3, 2pl4-pl5, 17921.31,
9g21.3 a 2p15-p16.1, a pacientku s duplikaci Xp21.2-p21.3.

V poslednich letech jsme pristoupili k analyze syndromickych pacientii metodami
sekvenovani nové generace. Tak byly odhaleny varianty v genech HCFC1, KAT6B, SOS2
a KMT2D, kter¢ byly dale studovany.

Prace pfispéla k poznatkim o vlivu nalezenych genomovych a genovych variant na
fenotyp pacientli, o mechanismech vzniku genomovych variant, o roli jednotlivych
zasazenych gent v utvafeni fenotypu arovnéz o moznostech vyuziti ale i limitech

celogenomovych metod.
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