Urceni vztahu mezi onemocnenim a jeho molekularni podstatou je jednim z hlavnich cilu
lekarské genetiky. V ramci studie: ,,Molekularni analyza vybranych dedicne podminenych
onemocneni* byly popsany postupy, které vedou k objasneni molekularni podstaty

u onemocneni s jiz znamymi odpovednymi geny i u onemocneni, u kterého byl odpovedny
gen teprve identifikovan. Studie prispela k rozSireni znalosti zkoumanych dedicnych onemocneni.
Zavedené postupy

molekularnich analyz jsou soucésti diagnostiky na Ustavu dedicnych metabolickych poruch
v Praze. Vysledky techto analyz slouZi k prevenci, prognoze i lecbe onemocneni

a u postizenych rodin byla umoznena prenatalni diagnostika. Vysledky byly publikovany

v nekolika domacich i zahranicnich odbornych casopisech a prezentovany na mezinarodnich
konferencich. Nekteré z publikaci byly dale citovany.



