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Souhrn pirednasky

Vytvorili jsme nejrozsahlejsi soubor pacientl se zadni polymorfni dystrofii rohovky (posterior
Kombinaci dotazi na geograficky plvod, provedenim vazebné analyzy a genotypovani pomoci
mikrosatelitnich marker( jsme zjistili, Ze 80 % ceskych pacientd ma patogenni zménu v oblasti
20p11.23 (PPCD1), zuZili jsme déle interval tohoto lokusu, vyloucili jsme jako pfi¢inny gen VSX1 a
potvrdili, Ze tito pacienti ziskali mutaci od spole¢ného predka.

Jako druzi na svété jsme publikovali pfi¢inné mutace v genu ZEB1 zodpovidajici za PPCD typ 3.
Z celkového poctu 33 dosud identifikovanych patogennich variant jsme jich nalezli 12 (36 %). Zjistili
jsme, Ze nékteré ZEB1 mutace vznikly pravdépodobné de novo a spocitali, Ze tento jev se vyskytuje
priblizné u 14 % probandl. Prokazali jsme, Ze z hlediska procentualniho podilu mutaci v ZEB1 u
pacientd s PPCD existuji znacné rozdily mezi jednotlivymi populacemi. Detailnim popisem klinického
nalezu britskych a ¢eskych pacientll s PPCD typu 3 jsme upozornili na skutecnosti, Ze onemocnéni se
mUzZe projevit jiz zadhy po narozeni edémem rohovek, Ze rohovky pacient s PPCD3 jsou casto
abnormalné strmé a tlustsi a Ze hustota jejich endotelovych bunék je nizsi ve srovnani s vékovou
normou.

V britské rodiné s Fuchsovou endotelovou dystrofii rohovky (Fuchs endothelial corneal dystrophy;
FECD) s casnou manifestaci jsme nalezli patogenni zménu c.1349T>G v genu COL8A2, kterd na
proteinové Urovni vedla k zaméné aminokyseliny na pozici 450 p.(Leu450Trp). Nase prace byla mezi
prvnimi, ktera prokazala, Ze mutace v genu COL8A2 jsou asociované s FECD.

Ve spolupraci s MUDr. Pavlem Studenym jsme se podileli na popisu nové metody zadni lamelarni
transplantace rohovky: Descemet membrane endothelial keratoplasty with a stromal rim (DMEK-S).

Nase prace prispéla klepSimu porozuméni funkci nékterych gend a jimi kédovanych proteind
vrohovce a ma pfimé vystupy vlécebné a preventivni péci o pacienty se zadnimi dystrofiemi
rohovky.



