Spravné vysledky laboratornich diagnostickych testi maji zdsadni vyznam pro diagnostiku a 1écbu u
pacientl s genetickymi onemocnénimi. Vzhledem k tomu, ze a) pfiblizné 80% Iékatskych algoritmtl je
zalozeno na téchto vysetfenich, b) genotypizace zarode¢ného genomu se obvykle provadi jednou za
zivot, je velice dilezité, aby vysledky testll byly presné a provadéné v rdmci systémi kvality.

Cysticka fibroza (CF) je jednou z nejcastéjSich monogennich autozomaln€ recesivnich genetickych
onemocnénich vyskytujici se ptrevazné u evropskych populaci. CF je zapfi¢inéna mutacemi v genu
CFTR. Do dnesni doby bylo odhaleno vice jak 1900 mutaci, ale pouze nékolik z nich ma svou cetnost
vys$si nez 1% z celosvétového hlediska. Pro potvrzeni diagndzy tohoto onemocnéni u pacientd, u kterych
se detekuje standardnim screeningovym vySetfenim pouze jedna patogenni mutace, je nutné nasledné
pouzit citlivy test pro vyhledani mén¢ ¢astych mutaci nebo variant genu CFTR. V této disertacni praci
jsme Uspésné pouzili screening mutaci a variant ve vybranych exonech genu CFTR pomoci metody
HRM. Potvrdili jsme ¢etné vyhody metody HRM pro mutacni skanovani a charakterizovali jsme néktera
dilezitd omezeni, kterd musi byt brana v tvahu v ramci zavadéni HRM do rutinni praxe v
diagnostickych laboratotich.

Hyperhomocysteinémie se povazuje jako jeden z rizikovych faktor pro n€kolik zavaznych onemocnéni
jako jsou naptiklad opakované potraty nebo vrozené trombofilni stavy.
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