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Uvod: Leberova kongenitalni amaurdéza (LCA)/zavaznd dystrofie sitnice s ¢asnou manifestaci (EOSRD)
je skupina velmi vzacnych onemocnéni s odhadovanou prevalenci 2-3/100 000.

Cile: Cilem prace bylo podat informaci o molekuldrné genetickych néalezech u pacient( s LCA/EOSRD
vysetfenych v Ceské republice.

Metodika: Analyza spektra detekovanych mutaci u pacientl odeslanych s primarni diagnézou
LCA/EQOSRD. Patogenni varianty byly zjistovany na vyzkumné bazi pomoci exomového a genomového
sekvenovani v Laboratofi pro studium vzdcnych nemoci, KPDPM, 1. LF UK a VFN v Praze a z dostupné
klinické dokumentace (laboratorni zpravy akreditovanych pracovist).

Vysledky: Do studie bylo celkem zarazeno 16 proband( ceského plvodu a tfi probandi romského
pavodu. U Sesti pacientll vzniklo onemocnéni na podkladé bialelickych mutaci v genu CEP290, Ctyfi
pacienti vykazovali patogenni varianty v RPE65, tfi v CRB1 a dva v LCAS. Bialelické mutace v genech
GUCY2D, RDH12, CLN3 a MFSD8 byly pfi¢inou vzniku onemocnéni vidy u jednoho pacienta.

Zavér: V rdmci prvni studie zkoumajici molekularné genetické pFiciny pacientd s LCA/EOSRD v Ceské
republice bylo zjisténo, Ze nejcastéjsi pricinou jsou bialelické mutace v genu CEP290, co? je v souladu
s pozorovanimi i v jinych evropskych populacich. Diagnostika na urovni DNA je u vzacnych onemocnéni
sitnice dalezitd mimo jiné i z hlediska moznosti zafazeni pacient(l do klinickych studii a soucasnych i
budoucich cilenych terapii.
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