Hlavnimi tematickymi oblastmi této disertace jsou:

1. Dédi¢né neuropatie Charcot-Marie-Tooth

2. Vybrana svalova onemocnéni

Nejvetsi rozsah prace a vysledkl je z prvni oblasti — tedy dédi¢nych perifernich neuropatii. V katdé z
vy$e uvedenych oblasti byly ziskany plvodni a do té doby v naSich podminkach neznamé a
nepublikované vysledky. Jako prioritni v Cesku byla autorkou provedena a zavedena nasledujici
vySetfeni a metody:

1. Sekvenovani a prvni priikazy mutaci v genu pro SH3TC2 u pacientl s dédi¢nymi neuropatiemi.

2. Urceni prevalentni mutace v genu SH3TC2 u éeskych pacientli s dédicnou neuropatii CMT typ 4C.

3. Zavedeni vySetfeni na pfFitomnost prevalentni mutace p.Agr954Stop v genu SH3TC2 metodou
real-time PCR.

4. Zavedeni vySetfeni genu SH3TC2 do bétného vySetfovaciho schématu pro pacienty s dédi¢nou
neuropatii.

5. Upfesnéni fenotypu pacientli s CMT typ 4C.

6. Sekvenovani genu pro lamin A/C (LMNA) u pacientl s dédiénymi neuropatiemi.

7. Sekvenovani a priikaz prvnich mutaci v genu pro lamin A/C (LMNA) u pacientl s dédi¢nou svalovou
dystrofii typu Emery-Dreifuss.

8. Testovani genu pro lamin A/C (LMNA) pomoci metody MLPA na pfitomnost duplikaci a deleci,
které nejsou zachytitelné sekvenovanim.

9. Sekvenovani a prvni prikaz mutace v genu myotubularin 1 (MTM-1) u pacientll s X-vazanou
myotubularni svalovou dystrofii.

Nite nasleduje popis jednotlivych projektl, které jsou detailné popsany v disertacni praci.



