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Mgr. Martin Reboun zdsadnim zptisobem piispél k zavedeni metod sekvenovani nové generace
v Sekvena¢nim centru Diagnostickych laboratoii DPM na Klinice pediatrie a dédi¢nych poruch
metabolismu 1. lékafské fakulty Univerzity Karlovy a VFN. Podilel se na zavedeni
laboratornich postupt, téZisté jeho prace bylo zejména v bioinformatické analyze. Vyznam jeho
bioinformatického zpracovani dat spoliva v tom, Ze umoZiiuje nejen identifikaci malych
zamén, ale i charakterizaci variant velkého rozsahu (copy number variant), coz je problém
v dne$ni dobé ne zcela trividlni.

Svou laboratorni a bioinformatickou analjzu Mgr. Martin Reboun vyuzil k vySetfeni
patogennich mutaci, k analyze somatického mozaicismu a vlivu mutaci na stabilitu RNA a
zejména pak ke studiu X-inaktivace. Ve své disertaéni praci se zaméfil na tii X-vazana
lysosomalni stfddava onemocnéni, mukopolysacharidézu typu I1, Danonovu chorobu a Fabryho
chorobu. Zavedené metody zpfesiiuji diagnostiku a genetické poradenstvi v rodinich pacienth
se jmenovanymi onemocnénimi, v nékterych ptipadech umoziuji progndzu a s ni souvisejici
léCebné postupy.

Mgr. Martin Reboun je prvnim autorem dvou a spoluautorem tif monotématickych publikaci
tykajicich se diserta¢ni prace. Navic je spoluautorem Sesti praci, které s tématem disertacni
prace nesouviseji. VSechny publikace byly uvefejnény v mezinarodnich impaktovanych
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