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Centrum pro studium vzacnych, geneticky podminénych
chorob

Centrum pro studium vzacnych geneticky podminénych onemocnéni navazuje na 16 let cilené institucionalni podpory,
v jejimz ramci vzniklo v Ustavu d&diénych metabolickych poruch a na Klinice détského a dorostového lékafstvi, 1.LF UK,
nékolik vzajemné metodicky a instrumentalné provazanych skupin s prokazatelné uspéSnym vyzkumnym programem
zaméfenym na studium molekularni podstaty vzacnych onemocnéni. S vyuzitim Sirokého spektra metod v ramci Centra
budou tfi seniofi, jeden védecky pracovnik, 21 doktorandd a 15 postgradualnich studentd FeSit projekty zamérené
na odhaleni pfi€in mitochondrialnich onemocnéni a vybranych dédi¢nych poruch metabolismu, dédi¢né podminénych
onemocnéni ledvin a o€nich onemocnéni. Paralelné budou na souborech vzorku biologickych tekutin, tkani a bunéénych
kultur provadény studie zaméfené na odhaleni zakladnich biochemickych, bunééné-patologickych, molekularnich a
biofyzikalnich aspektl jednotlivych chorob. Vhodné biologické modely a metody budou vyuZity k vyvoji novych typu
biosenzorll, metod bunécéné analyzy, specifickych detekénich bioprob a novych generaci molekularnich chaperond.
Vysledky pfispéji k poznani zakladnich patofyziologickych procesu v lidskych burikach a tkanich, ke spravné diagnéze,
cilené terapii, prevenci progrese onemocnéni a ke sniZzeni morbidity a mortality pacientd se vzacnym onemocnénim.



