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Uvod: Spektrum geneticky podminénych onemocnéni oka v romské populaci neni pfili§ probadan.

Cile: Cilem prace bylo podat informaci o molekularné genetickych nalezech u romskych pacientl s
dédiénymi onemocnénim oka vysetienych v Ceské republice.

Metodika: Analyza klinickych oc¢nich nalezl a detekovanych patogennich variant u romskych pacientt
vySetfenych v Centru klinické o¢ni genetiky pfi O¢ni klinice 1. LF UK a VFN v Praze. Mutace byly
zjistovany pomoci Sangerova a exomového sekvenovani v Laboratofi pro studium vzacnych nemoci,
KPDPM, 1. LF UK a VFN v Praze.

Vysledky: Zjisténa byla fada patogennich variant v genech LCA5, RDH12, ABCA4, CTDP1, CLN7, PRSS56,
CYP1B1, OPA1 a ADGRV1 a s nimi asociované fenotypy zahrnuijici dystrofie sitnice (rizné varianty),
syndrom kongenitalni katarakty, facialniho dysmorfizmu a demyelinizaéni neuropatie, nanoftalmus,
neuronalni ceroidni lipofuscindza - typ 7, kongenitalni glaukom, atrofie optiku a Ushertv syndrom.

Zavér: Geneticky podminénda oka jsou v romské populaci Zijici na Gzemi CR velmi pravdépodobné
poddiagnostikovana. Je tfeba aktivné patrat po jedincich s LCA na podkladé mutaci v genu RPE65, ktefi
by mohli byt vhodni k [é¢bé genovou terapii.

Podporeno grantem z Islandu, Lichtenstejnska a Norska v ramci Fondi EHP 2014-2021 ¢. ZD-ZDOVA2-
001.



