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klinické psychiatrie, jako jsou napfiklad dotazniky ADOS a ADI-R (14,
15). Avsak tyto dotazniky se potykaji s problematikou diferencialni dia-
gnostiky (65). Jejich specifita a senzitivita se odhaduje mezi 70-80 %
a v pfipade déti mezi 9-18 lety neprekracuje 60 % (1, 3). Znalosti ge-
netické priciny PAS jsou jednoznacné pfinosem pro pacienta i jeho
rodinu (66, 67). Ackoliv klinicka genetika nabizi mnoho metod analyzy
genomu pacientd, ucinnost jednotlivych pfistupd se lisi na zakladé

Tab. 3. Plehled ucinnosti jednotlivych metod genetického testovdni

PREHLEDOVE CLANKY ({
KLINICKY VYZNAM GENETICKEHO TESTOVANI U PACIENTU S PORUCHOU AUTISTICKEHO SPEKTRA

principu pouzitych metod i individualniho klinického obrazu pacientd
s PAS (Tab. 3).

Stanoveni karyotypu je nejbéznéji pouzivanou metodou k vylouceni
numerickych, popf. strukturdlnich zmén chromozom (26). Numerické
zmeény chromozomu jsou zachyceny u 1% pacientt s PAS. Tito pacientsi
maji nejcastéji nadpocet chromozoma 21, X a Y (28, 29b, 30, 31). Ackoliv
porovnani odchylek expresivni verbalni slozky mezi pacienty s PAS a pa-

Karyotyp* Molekularni cytogenetika Panelové sekvenovani (NGS)
(@CGH, SNP aCGH)
Rozliseni >5Mb >10kb >1pb
Zachyt Idiopaticky PAS 0,0% 1,0% 57 %
Blize nespecifikovany PAS 1,0% 24,0-90,0% 26,8% (+ 9% WES, WGS)
(PDD-NOS)
Syndromy se zvySenym Down(v syndrom Wiliamstv syndom Rettlv syndrom
rizikem PAS

Klinefelterdv syndrom

Pradertv-Williho syndrom Tuberdzni sklerdza

47 XYY

Angelmandv syndrom CHARGE syndrom

DiGeorglv syndrom Neurofibromatéza typu 1

Down(v syndrom

syndrom Noonanove

syndrom Cornelie de Langeové

Pittdv-Hopkinstv syndrom

Cohenlv syndrom

pb — nukleotidovy pdr, kb — kilobdze (= 1000 pb), Mb — megabdze (= 1000 000 pb), *pocetni zmény chromozomd
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