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Anotace:

Pracovni provazanost klinickych a vyzkumnych tym0 na pracovistich UK-2.LF vytvafi predpoklady pro koncept
aplikovaného vyzkumu, orientovany na bezprostfedni potfeby pacienta, ktery vSak sou€asné pfinasi SirSi inspiraci
sméfujici k novym obecnym biomedicinskym poznatkim. V tomto kontextu vénujeme kli€ovou pozornost genetické
podstaté zavaznych chorob détského véku. V klinické roviné (sdileni kohort pacientdl a vyména klinickych informaci)
spolupracujeme s pediatrickymi pracovisti dal$ich Iékafskych fakult v CR. Na projektu se v ramci UK-2. lékarské
fakulty podili Pediatricka klinika, Ustav biologie a lékaFské genetiky, Klinika détské chirurgie, Ortopedicka klinika déti
a dospelych, Détska otorhinolaryngologicka klinika, neonatologické oddéleni Gynekologicko-porodnické kliniky, Klinika
zobrazovacich metod, Ustav klinické biochemie, Ustav histologie a embryologie, Ustav mikrobiologie a n&ktera dalsi
pracovisté.

Vyzkum zamé&fujeme zejména na monogenné podminéna onemocnéni s klinickou manifestaci prenatélné, ¢asné po
narozeni nebo v pribéhu détstvi a dospivani. Prikaz genetické podstaty choroby v téchto pfipadech zasadné ovlivni
individualni diagn6zu a progndzu pacienta, umozni presymptomatickou diagnostiku i genetickou prevenci v SirSi roding,
ale také pfispiva k obecnému poznani genetické etiologie, etiopatogenetickych mechanismu a vztahu genotyp-fenotyp.
Zakladnimi problémovymi okruhy, kterym se budou vénovat jednotlivé vyzkumné tymy, jsou vyzkum dédi¢nych
nefropatii, vyzkum poruchy funkce fasinek, vyzkum regulace télesného rustu, vyzkum funkce beta-buriky a regulace
glykémie, vyzkum vyvoje jaternich funkci a Zlu€ovych cest a zanétlivych stfevnich onemocnéni, studium genetiky
autismu a mentaini retardace, farmakogenetika hyperkinetického syndromu, klinicka a molekularni charakterizace
syndromU s deregulaci RAS/MAPK signalizace, vyzkum pacientll s neuréenym marker chromozomem, vyzkum déti s
vrozenym postizenim sluchu v€etné Pendredova syndromu, vyzkum determinant rozStépovych vad rtu, elisti a patra,
vyzkum novych biomarker( a jejich ontogenetického vyvoje, vyzkum genetické podminénosti, diagnostiky a terapie
vrozenych vyvojovych vad gastrointestinalniho traktu, morbus Hirschsprung, atrézie anorektalni a brani¢nich hernii,
vyzkum traktd fasciculus arcuatus u déti s dysfasii, vyzkum dysplazie kycelnich kloubl, pes equinovarus a jinych
vad koncetin, sledovani neurogenniho postizeni pohybového aparatu a geneticka podminénost artrotickych zmén a
lokalniho postizeni chrupavky jakoz i somaticky a neuropsychicky vyvoj perinatalné ohroZenych skupin déti. Vedle
humanni genetiky se specifickym zamérenim na monogenné& podminéné nemoci, je soucasti vyzkumného projektu také
mikrobialni genetika a molekularni epidemiologie zaméfrena na patogenni mikroorganismy Uzce vazané na monogenné
podminéna humanni onemocnéni détského véku.

Vycet témat ukazuje, Ze v ramci projektu volime témata, kde vysledek genetické diagnostiky pfimo pfispéje k volbé
optimalni terapie. Z vyzkumu tedy potencialné profituje kazdy pacient, sou€asné ale vysledky zpravidla umozni
adekvatni publika¢ni vystupy a pfedevsim rozSifeni hranic sou¢asného biomedicinského poznani.



