Abstrakt

Schizofrénia je zavazné psychické ochorenie s vysokou dedi¢nostou a komplexnou genetikou,
ktorej sthra s environmentalnymi faktormi vedie k celej skale symptémov. Nastup modernych
cytogenetickych a molekularne genetickych technik pomohol odhalit jednu z moznych pricin
tohto ochorenia - kryptické prestavby chromozémov. Tieto prestavby oznacované ako mikrode-
lécie ¢i mikroduplikdcie maju velkost pod 3-5 Mb, mo6zu zasahovat viacero génov a vplyvaji
na génovu dozu. Vyskum kryptickych prestavieb v asociacii so schizofréniou zacal v roku 2008
identifikaciou troch patogénnych aberacii. S postupom casu pribidali studie popisujice dalsie
kryptické prestavby i studie podporujice ¢i nepodporujice ich tlohu v ochoreni. Pozornost
bola venovana aj kandidatnym génom a ich moznym interakciam. Predpoklada sa, ze schizof-
rénia vznika v dosledku patologicky pozmenenej konektivity mozgu, v ktorej mozu kryptické
prestavby meniace génovii dézu, zohravat tlohu. Stidium kryptickych prestavieb je len na za-
ciatku a v blizkej budicnosti mozeme ocakavat identifikaciu novych prestavieb, ¢o moze viest
k lepsiemu pochopeniu vzniku a symptémov schizofrénie ¢i zohravat ulohu v prenatalnej diag-
nostike a liecbe pacientov.
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