Abstrakt

Genova terapie predstavuje revoluéni pfistup k 1ébé nemoci zaméfeny na genetickou
podstatu onemocnéni. V budoucnu by se mohla stat prevazujicim terapeutickym postupem
u fady onemocnéni. Soucasné schvalené genové terapie se zaméfuji na imunodeficience,
nadorova bujeni a dédicna hematologicka a neurologickd onemocnéni, predstavuji tak nadéji
pro pacienty trpici vzacnymi a dosud nelécitelnymi chorobami. V soucasnosti je genova terapie
primarné urcena pro 1€cbu monogennich onemocnéni, ale v budoucnosti by se jeji vyuziti mohlo
rozs$ifit 1 na oblast ziskanych onemocnéni. Timto zplisobem mtiZze genova terapie prinést noveé
moznosti 1écby a zlepsit kvalitu zivota pacientli. Pokrok v této oblasti je zptisoben nejenom
rozvojem genetické diagnostiky, ale také zdokonalenim technik aplikace nukleové kyseliny do
cilovych mist, cozZ umoziuje presné a ucinné feseni genetickych vad. Bakalafska prace je
zaméfena na vyuziti genové terapie v oblasti dédi¢nych neurologickych onemocnéni, jejichz
prevalence stoupa v détské i dosp€lé populaci. Prace také shrnuje historické udalosti vedouci
k objevu genové terapie, metodické moznosti genové terapie a rizika s ni spojena. Posledni
kapitola je vénovana nejnovéjSimu postupu v oblasti genové 1é€by, kterym je personalizovany
pristup 1éCby cileny na pacienty s extrémné vzacnymi mutacemi.

Kli¢ova slova: genova terapie, editace genomu, RNA antisense oligonukleotidy,
neurogenetickd onemocnéni, virové vektory



