Abstrakt

V této bakalaiské praci je popsan vyznam studia vzacnych geneticky podminénych onemocnéni

a jsou zhodnoceny soucasné metody a moznosti uréeni jejich genetickych pficin.

Uvod se zabyva definici vzacnych onemocnéni a diivody, proé je studujeme. V soucasnosti je
znamo priblizné 8000 nemoci, které jsou zplisobeny funkéné zdvaznymi mutacemi v jednom ¢i
nekolika genech. Klinicky projev geneticky podminéného onemocnéni a vysledky béznych
funkcnich a biochemickych vySetfeni neumoziuji ve vétsing piipadi presné urceni diagnozy.
Neznalost diagndzy a pfi¢in nemoci snizuje kvalitu zivota pacientd a jejich rodin. Urceni
genetickych pfi¢in umoznuje pifesnou klasifikaci studovanych piipadi a je zékladnim

vychodiskem pro kvalifikované genetické poradenstvi a prevenci vzacnych nemoci v rodinach.

Dalsi kapitoly popisuji metody analyzy DNA (sekvenovani DNA rlznymi metodami),
moznosti, jak postupné najit genetickou pfic¢inu nemoci a ukazuji zakladni ptistupy ke studiu

funk¢nich dopadi mutaci.

Praktické vyuziti téchto metod je ukazano na ptipadu dvou sourozencli s opozdénym
psychomotorickym vyvojem, zvlastni kvalitou vlasta (pili torti), poruchou sluchu a
hyperurikemickou nefropatii, u kterych geneticka analyza odhalila jako pfi¢inu nemoci

zavaznou mutaci v genu RMNDL.



