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Uvod: K romskému etniku se v Ceské republice hlasi kolem 300 000 lidi. Z pohledu genetika maji
monogenni choroby u RomU prevazné autozomalné recesivni dédi¢nost. Romové se do Evropy dostali
migraci z dnesni Indie a Pakistanu a vzhledem k omezenému mnoizstvi predkd, kteti takto migrovali, si
s sebou pfinesli i nékteré patogenni varianty, které jsou nyni po Evropé rozsSifené mezi romskymi
skupinami. Hovofime potom o prevalentnich, pro Romy charakteristickych, variantach. Nékteré z
téchto variant se mezi Romy vyskytuji s vysokou frekvenci a to az 4 %, tedy 4 ze 100 Romu jsou
prenaseci pro urcité onemocnéni. V Neurogenetické laboratofi vySetfujeme pfriciny vzacnych nemoci
jako jsou dédi¢né neuropatie, spastické paraparézy, casné détské epilepsie a poruchy sluchu. Tato
onemocnéni se vyskytuji také u Romd(, ale vzhledem k plvodu RomuU maji své zvlastnosti oproti
vétsinové populaci.

Cile: Vysetfit znamé a najit nové romské varianty a stanovit jejich frekvenci mezi kontrolni populaci.
Metodika: Kombinace Sangerova sekvenovani a metod NGS.

Vysledky: U dédicné neuropatie se v romské populaci vyskytuji prevazné dva typy neuropatie a to
HMSN Lom a HMSN Russe, a tyto neuropatie jsou typické pouze pro Romy. Oba typy jsou zplsobeny
jednou variantou v genu NDRG1 a jednou v genu HK1, jiné patogenni varianty zpUsobujici tyto
neuropatie se v obou genech u RomU nevyskytuji. Stejny pfipad je i syndrom kongenitalni katarakty,
oblicejového dysmorfismu a neuropatie (CCFDN — congenital cataract, facial dysmorfism and
peripheral neuropathy) a vzacného onemocnéni pontocerebeldrni hypoplazie (PCH1), opét jsou pro
obé klinické jednotky vysSetfovany pouze pro Romy charakteristické varianty, jedna pro kazdou
jednotku. Jako dosud nejcastéjsi pricina poruchy sluchu u Rom{ se uvadéla varianta c.71G>A, p.(W24%*)
v genu GJB2, kterd se v heterozygotnim stavu vyskytuje u 4 % ceskych Romu, pfenasecl poruchy
sluchu. V pfedminulém roce jsme prokazali, Ze varianta c.2158-2A>G v genu MANBA je u
heterozygotnich nosicl této varianty stejné Casta jako nosiéstvi varianty v genu GJB2, tedy 4 %. Tato
varianta ¢.2158-2A>G zplsobuje v homozygotnim stavu onemocnéni beta manosidosa, které se
projevuje poruchou sluchu a stfedné téZzkou mentalni retardaci. A opét je tato varianta prevalentni u
romské populace.

Zavér: Proto je na misté, v pfipadé zajmu, nabidnout vysSetfeni nosi¢stvi prevalentnich variant u Romu
a umoznit tak prevenci vyskytu, ptfipadné opakovani onemocnéni v rodiné.
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