SOUHRN

Porfyrie jsou skupinou heterogennich dédi¢nych metabolickych poruch zptisobenych defekty
enzymu biosyntézy hemu, které vedou k nadprodukci prekurzora porfyrintt hemu v riznych
télesnych organech. Tyto enzymy jsou kdédovany specifickymi geny a patogenni zmény
Vv jejich sekvenci podminuji konkrétni typ porfyrie. V téchto genech byly zjistény cetné
mutace, které vedou k poSkozenim funkce enzymu, a tim k rozvoji klinickych projevii
porfyrie. Cilem této prace bylo zkoumat na molekularni arovni gen UROD u pacienti s
pozdni kozni porfyrii (PCT) a hepatoerytropoetickou protoporfyrii (HEP) a dale gen FECH u
pacientl s erytropoetickou protoporfyrii (EPP). Identifikovali jsme fadu mutaci v genech
UROD a FECH ve tfech raznych populacich - ¢eské, slovenské a egyptske. Popsali jsme nové
mutace v genu UROD u pacientii egyptského piivodu s onemocnénim HEP a mutace v genu
FECH u pacienti ¢eského a slovenského pivodu s onemocnénim EPP. Studovali jsme
mutovany enzym UROD na Urovni proteinu a ur¢ili, Ze jeho enzymova aktivita piedstavuje 19
% zdravé kontroly. Stavajici studie predklada poprvé frekvenci sestfihové varianty IVS3-48c
genu FECH u zdravych kontrol z ¢eské populace. Analyzovali jsme 624 alel u neptibuznych
jedinct z bézné Ceské populace a zjistili, Ze frekvence alely C v ¢eské populaci je 5,5 %,

podobna jako je v kavkazské zapadoevropské populaci.
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