Monogenné podminéna onemocnéni jsou zptisobena mutaci v jednom genu a vznikem ,,vzacné* alely.
Mutace se klinicky projevi fenotypovou odchylkou, tedy dédicnou nemoci, kterd se dédi autozomalné
dominantné, recesivné nebo je vazana na X-chromozom. Dle stupné zavaznosti mutace se monogenni
onemocnéni manifestuji bud’ jiz v détském veéku, nebo pozdéji v pribchu Zzivota. Fenotyp konkrétni
nemoci je zpusoben Uplnym nebo casteCnym chybénim produktu daného genu. Mize se jednat o
strukturdlni bilkovinu, enzym nebo receptor, které piimo zajistuji fyziologické procesy v organismu a
udrzuji tak metabolickou homeostdzu. V druhé tadé se mize jednat o signalni molekulu nebo
transkripéni faktor fidici spravny vyvoj a funkci orgdnu v embryogenezi nebo pozdéji v Zivoté. V détské
endokrlnologn pfedstavuji monogenné podminéné poruchy dulezitou skupinu onemocnéni. Presné
porozuméni etiopatogeneze téchto poruch napoméha pochopeni fyziologickych pochodi v lidskem téle.
Korelace fenotypu s genotypem poméha objasnit sloZitou fyziologii endokrinnich regulaci.

V prvni ¢asti se vénujeme transkripénimu faktoru PROPI1, ktery je hlavnim regulatorem diferenciace
bun¢k predniho laloku hypofyzy v pribeéhu embryonélniho V}'lvoje. Zabyvame se ¢etnosti PROP1 mutaci
v Ceské a evropské populaci a funkénim dopadem jeho defektu na hormonalni status a vyvoj velikosti a
morfologie hypofyzy v pribchu Zivota. Autorka samostatné provedla laboratorni ¢ast (molekuldrng-
genetickou analyzu mutac1) a hodnoceni fenotypu (velikosti hypofyz z MRI skentl).

Druh¢ téma se zamétuje na fyziologii a patofyziologii kalcium-sensing receptoru, ktery fidi homeostazu
vapniku v téle. Prezentujeme kasuistiku novorozence s t¢zkou formou primarni hyperparatyre6zy na
podkladé heterozygotni mutace v CASR genu. Autorka provedla sekvenaci CASR genu a podilela se na
diagnostice a 1écb¢ pacientli s poruchou kalcium-sensing receptoru.
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