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Poruchy autistického spektra (PAS) jsou geneticky podmíněná neurovývojová onemocnění. Metody klinické genetiky umožňují odhalení 
změn genomu pacientů s PAS na různých úrovních rozlišení, avšak jejich účinnost se liší na základě jejich vlastního designu, variability kli-
nického obrazu pacientů i současných znalostí genetických mechanismů. Tato práce je zaměřena na souhrn klinicky používaných genetic-
kých vyšetření s ohledem na výsledky, kterých mohou dosáhnout. Souhrnné výsledky podporují význam genetického testování pacientů 
s PAS na všech úrovních rozlišení, stejně jako nutnost rozšiřování zkušeností s interpretací genetických nálezů a aplikaci další metodických 
přístupů k úplnému pochopení etiologie tohoto onemocnění.
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