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Neurovyvojové poruchy jsou disledkem abnormalit ve vyvoji a fungovani centralniho
nervového systému. Prvnim projevem byva opozdéni psychomotorického vyvoje ditéte,
pozdéji vedouci k diagndze mentdlni retardace. DalSimi ptiznaky jsou poruchy autistického
spektra, dal$i abnormality chovani, poruchy feci, poruchy motoriky, asto i epilepsie, a nékdy
i dalSi vrozené vyvojové vady. PostiZzena jsou az 3 % déti. Jde tedy o zdvaznou zatéz pro
pacienty, jejich rodiny i celou spole¢nost.

Hlavni roli v postizeni obvykle hraji genetické faktory. Genetické testovani se v poslednich
letech diky modernim laboratornim a bioinformatickym postupdm posunulo na novou
uroven. Hlavnim nastrojem realizace projektu bylo sekvenovani exom, které umoznilo
hledani nové vzniklych a zdédénych genetickych variant zplsobujicich onemocnéni.

Nalezy spadaly do tfi skupin. Prvni skupina (asi 1/2 rodin) méla varianty v genech jiz
spojenych s postizenim. Tyto ndlezy mohly byt klinicky vyuzity pro progndzu, rozhodovani o
dalsi reprodukci a nékdy i pro cilenou Ié€bu. Ve druhé skupiné pacienti nesli varianty ve
vzacné mutovanych genech, coZ nékdy umoznilo upresnit klinicky obraz u syndrom
popsanych jen na nékolika ptipadech. Ve treti skupiné rodin byly nalezeny varianty v genech s
postizenim dosud nespojovanych. Zde byli v rdmci zahraniénich spolupraci hledani po celém
svété dalsi pacienti s variantami v daném genu. Pokud byli postiZeni i varianty u vSech
pacientld podobné a funkéni studie prokazaly vliv na fungovani modelovych organismu, mohl
byt gen noveé zafazen jako kauzalni pro novou klinickou jednotku. Sest takovych novych
asociaci mezi genem a chorobou tvofi nejhodnotnéjsi védecké vystupy projektu. Konec¢né v
rodinach bez nalezu zUstava vysvétleni postiZzeni pretrvavajici vyzvou pro budoucnost.

Projekt tak ved| k védecky vyznamnym vysledkiim a soucasné k mnoha klinicky vyuzitelnym
nalezim v rodinach, které predtim absolvovaly dlouhou ,diagnostickou odyseu”, protoze
starsi postupy nemohly pri¢inu onemocnéni ditéte odhalit. Cenné jsou i zkuSenosti s
optimalizaci vSech postup( ziskané ve vyzkumném usporadani, které pomohou pfi zavadéni
téchto modernich metod do rutinni praxe. Z anonymizovanych vysledkd projektu bylo
vytvoreno bioinformatické praktikum pro studenty mediciny a osvété slouzily i pfehledovy
¢lanek v ¢edtiné a edukadni prezentace na konferencich v CR a SR.

Projekt prekrodil cile v poctu vysetienych rodin (145 oproti planovanym 100) i v publikac¢nich
vystupech. Dedikaci projektu nese 17 &lanka v ¢asopisech s IF, pricemz souhrnny IF je pFes
115, a osm ¢lanku je v ¢asopisech prvniho decilu.
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