Abstrakt

Chromosomové¢ pary ovlivituji fungovani naseho téla. Normalné dité ziska jednu kopii
kazdého chromosomu od jiného rodice, to znamena jednu kopii od matky a druhou kopii
od otce. Ve vzacnych ptipadech mize nastat situace, kdy dité ziska dvé kopie od stejného rodice
a od druhého zadnou. Tento jev nazyvame uniparentalni disomie (UPD). Uniparentalni disomie
je hlavnim tématem pro molekularni genetiky i1 cytogenetiky. Existuje nékolik mechanismi,
které vedou ke vzniku UPD, napt.: komplementace gamet, monosomy rescue, trisomy rescue
nebo postfertilizacni chyba. Dusledky UPD mohou byt riznorodé a zavisi na konkrétnim
chromosomu a genenetickém obsahu postizené oblasti. Abnormalni fenotyp se projevi, pokud
UPD nastane na chromosomu, ktery podléha genomovému imprintingu. Abnormalni fenotyp
se také muze objevit v disledku mutaci. Mezi nejcastéj$i syndromy spojené s UPD patii
Praderiv-Williho syndrom a Angelmantv syndrom, kterymi se ve své praci blize zajimam.
Za nejvetsi prinos prace povazuji vytvoreni ucelené¢ho piehledu o vlivech UPD napfi¢ vSemi

lidskymi chromosomy.



