Prace se zabyva analyzou klinickych parametrti pacientll trpicich poruchou autistického spektra
vySetfenych pomoci DNA mikro¢ipti. Teoretickd Céast je zaméfena na definovani autismu a jeho
jednotlivych podtypti, ddle na dosud zndmé genetické pfiiny této pervazivni vyvojové poruchy a
nakonec na moznosti laboratorni diagnostiky jejich genetickych pfi¢in. Mezi pfi€iny autismu se fadi
varianty poc¢tu kopii riiznych ¢asti genomu, které leze efektivné diagnostikovat vySetienim pomoci DNA
Cipl. Nas soubor ¢ital celkem 98 pacientl s diagnostikovanym autismem ¢i s autistickymi rysy. U vSech
pacientii byla provedena analyza pomoci mikro¢ipi HumanCytoSNP-12 od firmy Illumina. U vSech
pacientii ze souboru byla nasledné provedena retrospektivni analyza nékolika sledovanych klinickych
parametrd dostupnych ve zdravotnické dokumentaci. VSechna ziskana data byla statisticky zpracovéna ]
cilem ZJIStlt pripadné zavislosti. K dalsi podrobneJ51 analyze pak byly vybrany dvojice parametri, u
kterych jiz byla urcita korelace v minulosti popsana v literatuie, nebo jsme u nich zéavislost ocekavali. V
nekterych pripadech se nase Vysledky shodovaly s udaji udavanyml v literatute, v nékterych nikoliv.
Dale bylo zkouméno, zda existuje vyznamny rozdil mezi skupinou pacienti, u kterych byla zjisténa
aberace, kterd s Vysokou pravdepodobnostl zplsobuje jejich postiZeni, a skupinou pacienti, u nichz
nebyla nalezena 7adni klinicky vyznamné aberace. Mezi t¢émito dvéma skupinami nebyl nalezen zZadny
vyznamny rozdil. Nakonec jsou podrobnéji popsani 3 pacienti, u kterych byla nalezena kauzalni aberace,
tedy mikrodelece/mikroduplikace, kterd jiz byla popsana u vice pacientii s poruchou autistického
spektra. Konkrétné se jednalo o Casto nalézanou duplikaci regionu 15q11-q13, deleci genu NSD1 a
duplikaci genu MECP2.
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