Mentalna retardacia (MR) je Casté velmi heterogénne neurovyvojové ochorenie, s prevalenciou v
populécii 2,5-3 %. Prispenie genetickych faktorov k rozvoju MR je vysoké, ale v mnohych pripadoch
zostava etioldgia ochorenia neobjasnend. Najnovsie stidie prostrednictvom arrayovych metdd poukézali
na Castejsi vyskyt variant v pocte kopii (copy number variants - CNV) u pacientov s tymto ochorenim.
Patogénne CNV boli identifikované u 10-15 % pacientov s idiopatickou MR a normélnym karyotypom.
Cielom prace bola celogenémova analyza ziskov a strat genetického materidlu v stbore ceskych
pacientov s MR a dokladnd bioinformatickd analyza zistenych genetickych zmien pre urcenie ich
pravdepodobného klinického vyznamu.

Celogenomova analyza s vyuZitim HumanCytoSNP-12 BeadChips (Illumina) bola prevedend u 183
pacientov s idiopatickou MR, normalnym karyotypom a bez expanzie v géne FMRI. Ziskané data boli
analyzované dvoma nezav1slym1 programami, a to GenomeStudio a QuantiSNP a ich vysledky boli
nasledne podrobené dvom koldm dokladnej bioinformatickej analyze. Vysledkom tejto analyzy bola
klasifikacia CNV do 4 réznych kategorii: patogénne CNV, pravdepodobne patogénne CNV, CNV s
nejasnou klinickou signifikanciou a benigne CNV. S vynimkou benignych CNV boli vsetky ostatné
CNV potvrdzované nezavislou metdédou ako FISH, MLPA, QFPCR atd’.

Celkovo bolo posudzovanych 1207 aberacii, priCom priemerny pocet nalezov na pacienta bol 6,6. V
prvom kole analyzy bolo 1080 nalezov klasifikovanych ako pravdepodobne bezvyznamné a zvySnych
127 aberacii bolo nezavisle overovanych. Po overeni a druhom kole bioinformatickej analyzy bolo 21
CNV Kklasifikovanych ako patogénne pretoze boli uz predtym jasne asociované s MR, a 19 CNV bolo
zaradenych do skupiny pravdepodobne patogénnych. Spolu boli tieto aberacie zachytené u 13,1 %
pripadov, v zhode s publikovanymi Stidiami. Zachytenych bolo aj 39 CNV s nejasnou klinickou
signifikanciou.
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