Autizmus postihuje az 1/150 deti a predstavuje tak zavazny spolocensky problém. Je to komplexné
ochorenie s jasne preukdzanym genetickym komponentom, ale doteraz neobjasnenou etlologlou na
ktora sa v sucasnosti sustreduje intenzivny vyskum. V oblasti genetiky sa skimaji génové a
chromozomalne defekty a d’alSie mechanizmy vratane epigenetickych, ktoré by mohli hrat’ ulohu v
patogenéze.

V naSej praci sme sa pokusili zreplikovat’ ndjdenu asociaciu rizikovej alely ADA*2 s autizmom na
subore 385 Ceskych deti. Ten bol vacsi ako boli subory povodne publikované. Zamerali sme sa aj na
jednotlivé endofenotypy (typy autizmu, stupne mentdlnej retardicie a komorbidity). Nase vysledky
asociaciu autizmu s alelou ADA*2 nepotvrdili ani v kompletnom subore, ani v Ziadnej jeho
podmnozine.

Dal$im nalezom u autistov sti chromozomalne zmeny. Previedli sme analyzy kruhového chromozému
17 a delécie chromozému X u dvoch pacientok. Nase Studie predstavuju pred neddvnom nemyslitelné
prepojenie klasickej cytogenetiky s molekularnou genetikou na urovni sekvencie DNA. Ako prvi na
svete sme popisali Struktaru l'udského kruhového chromozému. Charakterizécia defektov ndm umoznila
Spekulovat’ o vplyve zacastnenych génov na fenotyp pacientov Obidve tieto pilotné analyzy sa sustredili
na velké aberacie postihujuce desiatky génov, ¢o nam neumoznilo dokazat' kauzalitu jednotlivych
génov. Analyza ale odkryla obrovski a nefakanii komplexnost' oboch pripadov, ktora zahfiala aj
mozaicizmus alebo nevyvéazenu X-inaktivaciu. NaSe vysledky umoznili aj Spekuldcie o mechanizmoch
prestavieb.
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