ABSTRAKT

Tato bakalatska prace se zabyva tématem vrozenych vyvojovych vad. Prvni dvé kapitoly hovoti
o jejich stru¢ném rozdéleni. Treti kapitola pojednava o mutacich v oblasti kratkého raménka
chromozomu 17. Zde je popisovan syndrom Smithové — Magenisové, ktery je zptisoben deleci
oblasti 17p11.2 a syndrom Potocké — Lupského, jenz je jeji reciprokou duplikaci. Z genti, které
se vyskytuji v této oblasti, se reSerSe blize vénuje genu RA//. Dal§im tématem zmillovanym
v této praci jsou RASopatie. Prace se v této oblasti zabyva syndromem Noonanové a blize
rozebird mutace v genech PTPNI11, SOS1, RAF1, KRAS a NRAS. V kapitole paté je popsana
problematika thalidomidu od jeho historie az po dosud objevené mechanismy ucinku. Je zde
definovana senzitivni perioda a mechanismus zastaveni ¢ipozastaveni rustu koncetin
v zavislosti na dob¢ podani Iéku. V zavéru prace jsou diskutovany nové metody a poznatky

spojené s témito tématy.
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