Abstrakt

Nealelickd homologni rekombinace (NAHR) zprostfedkovand LCRs (low-copy repeats)
produkuje v lidském genomu chromozomové ptestavby, mezi né€z patii mikrodelece a mikroduplikace.
Tyto mutace zpusobuji velké mnoZstvi syndromt, a proto jsou studovany stejné jako mechanismus
jejich vzniku. Studie jsou umoZnény rozvojem metod, s jejichZ pomoci lze tyto kryptické aberace
detekovat, jako je naptiklad komparativni genomova hybridizace (CGH). V soucasné dobé se Casto
nardzi nazrcadlovy fenotyp kjiZ popsanym mikrodelecnim (mikroduplikaénim) syndromim
a genomovou analyzou se objevi piitomnost reciproké mikroduplikace (mikrodelece), kterd zasihla
gen citlivy na pocet svych kopii nebo jiné dulezité oblasti v lidském genomu. Piikladem takto
postiZenych chromozomovych oblasti (a asociovanych onemocnéni) jsou regiony 1q21.1; 5q35.2-3
(Sotostiv syndrom); 7q11.23 (Williams-Beurenv syndrom); 16p11.2 a7z 12.2 a 16p13.11; 17q11.2
(neurofibromatoéza typu 1); 17p11.2-12 (CMT1A/HNPP) a 22q11.2 (DiGeorgetv syndrom a VCES).
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