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Projekt se zabyval pacienty s primdarnimi imunodeficiencemi (PID). Tito pacienti trpi
poruchami imunitniho systému, ktery nedostateéné reaguje na infekce a zaroven u nich v
nékterych pfipadech selhdva kontrola a celkova rovnovaha imunitni reakce. Dysregulovany
imunitni systém pak vyvoldva alterovanou reakci, ¢asto autoimunitni namitenou proti
vlastnimu organismu. Cilem projektu bylo pomoci vyzkumnych metod (mnohoparametrové
pratokové cytometrie a genového sekvenovani nové generace) charakterizovat vlastnosti
lymfocytl pacientl s PID a vyuZzit tyto informace pro sestaveni diagnostického postupu.

Ucinek nové zjisténych genetickych mutaci na funkce lymfocytG byl charakterizovan pomoci
testl imunitni funkce in vitro. Resitelsky tym hledal té# zpGsoby identifikace lé¢ebnych cildl
pro pfistupy personalizované mediciny, kdy se podafilo vytvofit cytometrické monitorovani
ucinku vybranych cilenych 1éciv (Ié¢ebny efekt inhibitor( Jak/Stat drahy u pacienta s aktivacni
mutaci STAT1).

V rdmci projektu resitelé ve vymezené oblasti badani propojili vysledky védecké (mutace
lidskych genl u pacientl poskytuji informaci o roli daného genu) s tvorbou novych
diagnostickych postupt. Celkem bylo publikovano 10 mezinarodnich ¢lank( (celkovy impakt
faktor 55), tym pracoval v ramci evropského konsorcia EuroFlow a podilel se na vyvoji
diagnostického testu, ktery je nyni komeréné dostupny. Spolupracujici pracovisté zaroven
Uspésné vychovavaji budouci odborniky v rdmci Ph.D. studia a buduji védomostni,
diagnostickou, odbornou, logistickou a lé&ebnou zakladnu pro 1é¢bu PID. Pacienti s PID v CR
tak dostanou nejmodernéjsi diagnostickou a nasledné lé¢ebnou péci na Evropské urovni.

Projekt byl feSen v Uzké spolupraci 2. Iékarské fakulty Univerzity Karlovy, Fakultni nemocnice
v Motole v Praze a Fakultni nemocnice u sv. Anny v Brné.

Zdroj: brozura MZ CR vydand u pfileZitosti udileni Ceny ministra zdravotnictvi za zdravotnicky
vyzkum a vyvoj, 2019



