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genetickou podstatu onemocneni. Dalsi studium epigenetickych mecha-

nismU deregulace mikroRNA, modifikace histon a metylace DNA vyrazne
prispeje k diagnostice PAS (61, 62, 63, 64).

Zaveér

Diagnostika poruch autistického spektra je v soucasnosti komplikova-
na a klinickd genetika v ni hraje vyznamnou roli. Pomoci jejich metod Ize
Uspésné diagnostikovat jednotlivé syndromy, které maji vyssi riziko rozvoje
tohoto onemocneéni. Avsak u pacientl s PDD-NOS je Uspeésnost téchto
analyz vzdy zavisla na klinickém obrazu pacienta. Navic u pacientt s idi-
opatickym vyskytem PAS je zachyt nizky nebo s neznamou interpretaci.
Je tedy zfejmé, ze je tfeba rozsifovat zkusenosti s interpretaci genetickych
dat pacientd s poruch autistického spektra k Uplnému pochopeni etiologie
tohoto onemocnént.
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Seznam zkratek:

mikroRNA — Mikroribonukleotidova kyselina

PCR - Polymerazova fetézova reakce

UPD — Uniparentalni disomie

aCGH — Array comparative genomic hybridization
ADI-R — Autism Diagnostic Interview-Revised
ADQOS - Autism Diagnostic Observation Schedule
AQ — Autism Quotient

CARS — Childhood Autism Rating Scale

CNV — Variabilita poctu kopii segmentd DNA

DNA — Deoxyribonukleotidova kyselina

DSM — Diagnosticky a statisticky manual

HFA — Vysokofunkéni autismus

Mb — Megabaze (1 000 000 parC bazi)

M-CHAT — Modified Checklist of Autism in Toddlers
MKN — Systém mezinarodni klasifikace nemoci
NGS — Next generation sequencing

PAS — Porucha autistického spektra

PDD-NOS - Blize nespecifikovana porucha autistického spektra
SNP microarray — Single nucleotide polymorphism microarray
WES - Celoexomové sekvenovani

WGS — Celogenomové sekvenovani
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