Ultravzacna a nediagnostikovana onemocnéni
Markéta Havlovicova

Ustav biologie a lékaFské genetiky, 2. LF UK a FN Motol

Uvod: V rdmci bloku vénovanému ,Zvyseni dostupnosti cilené prevence a véasné diagnostiky
specifickych pfenosnych a nepfenosnych onemocnéni ve vybranych socidlné vyloucenych lokalitach s
romskymi komunitami“ bude predneseno kratké sdéleni charakterizujici ultravzacna a
nediagnostikovana geneticka onemocnéni se zvlastnim zamérenim na rémskou minoritu. Rovnéz bude
predstavena nové vznikld Platforma pro ultravzacna a nediagnostikovana onemocnéni fungujici od
10/21 v ramci CAVO.

Cile: Charakteristika ultravzacnych a dosud nediagnostikovanych genetickych afekci.
Metodika: Kazuistiky.

Vysledky: Nutnost propojeni rodin s ultravzacnymi a dosud nediagnostikovanymi afekcemi.
Zavér: Vznik nové Platformy pro ultravzdcna a nediagnostikovana onemocnéni.

Podporeno grantem z Islandu, Lichtenstejnska a Norska v ramci Fondu EHP 2014-2021 ¢. ZD-ZDOVA2-
001 a IP FN Motol 6003, 00064203 pod zdstitou ERN ITHACA.



