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Uvod: Zakladni biologické mechanismy a funkce jsou obecné studovany na piipadech samovolné nebo
cilené vyvolanych zmén biologického systému. Ve vztahu k pochopeni biologie ¢lovéka je pouzitelnost
cilené vyvolanych zmén omezena. Jedine¢né moznosti tak nabizi vyzkum >8000 nemoci, které jsou
zpUsobeny funkéné zdvaznymi mutacemi v jednom nebo nékolika malo genech. Tyto nemoci jsou ze
své povahy jednotlivé vzacné a populacné specifické, avsak jako skupina relativné ¢asté; ~8 % populace
trpi geneticky podminénou nemoci.

Cile: Urceni pficin vzacnych nemoci objasriuje funkce lidskych gen(l a genovych produktt, odhaluje
patofyziologické procesy v lidskych burnkach a tkanich a definuje kandidatni geny a biologické procesy
Ucastnici se rozvoje komplexnich onemocnéni. Znalost biologickych pfi¢in nemoci je ndsledné
predpokladem pro vyvoj a aplikaci novych diagnostickych a terapeutickych postup(.

Metodika: S ohledem na vySe uvedené, v Uzké spolupraci s prislusnymi klinickymi pracovisti,
propojujeme postupy lékafské genomiky, bioinformatiky, molekuldrni biologie a biochemie s
podrobnym klinicko-patologickym hodnocenim a snazime se systematicky definovat a charakterizovat
klinicky relevantni geny a jejich varianty v Sirokém spektru lékarskych obor(.

Vysledky: Vysledkem nasich aktivit je charakterizace >25 novych geneticky podminénych nemoci, ~
50% Uspésnost v urceni genetické pficiny studovanych nemoci, a v nékolika pfipadech i definice
vhodnych terapeutickych cil(i a zavedeni nového zplisobu lécby. Nedilnou soucasti téchto aktivit je téz
vyvoj a poskytovani novych diagnostickych postupl, které umoznily urcit pfi¢inu vzacné nemoci u
>1000 rodin z celého svéta.

Zaveér: Podafilo se nam vytvorit efektivni infrastrukturu pro komplexni diagnostiku a vyzkum vzacnych
nemoci. Miru a efektivitu jejiho vyuZiti urCuje zajem a spolupréce klinickych pracovist, jednotlivych
Iékard a pacientd. Lékar a jeho pacienti jsou tak hlavnimi iniciatory genetického/genomického vyzkumu
a nasledné i uzivateli vysledk( vyzkumné prace
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