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PŘEHLEDOVÉ ČLÁNKY
Klinický význam genetického testování u pacientů s poruchou autistického spektra

genetickou podstatu onemocnění. Další studium epigenetických mecha-
nismů deregulace mikroRNA, modifikace histonů a metylace DNA výrazně 
přispěje k diagnostice PAS (61, 62, 63, 64).

Závěr
Diagnostika poruch autistického spektra je v současnosti komplikova-

ná a klinická genetika v ní hraje významnou roli. Pomocí jejích metod lze 
úspěšně diagnostikovat jednotlivé syndromy, které mají vyšší riziko rozvoje 
tohoto onemocnění. Avšak u pacientů s PDD-NOS je úspěšnost těchto 
analýz vždy závislá na klinickém obrazu pacienta. Navíc u pacientů s idi-
opatickým výskytem PAS je záchyt nízký nebo s neznámou interpretací. 
Je tedy zřejmé, že je třeba rozšiřovat zkušenosti s interpretací genetických 
dat pacientů s poruch autistického spektra k úplnému pochopení etiologie 
tohoto onemocnění.
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Seznam zkratek:
mikroRNA – Mikroribonukleotidová kyselina
PCR – Polymerázová řetězová reakce
UPD – Uniparentální disomie
aCGH – Array comparative genomic hybridization
ADI-R – Autism Diagnostic Interview-Revised
ADOS – Autism Diagnostic Observation Schedule 
AQ – Autism Quotient
CARS – Childhood Autism Rating Scale
CNV – Variabilita počtu kopií segmentů DNA
DNA – Deoxyribonukleotidová kyselina
DSM – Diagnostický a statistický manuál
HFA – Vysokofunkční autismus 
Mb – Megabáze (1 000 000 párů bází)
M-CHAT – Modified Checklist of Autism in Toddlers 
MKN – Systém mezinárodní klasifikace nemocí
NGS – Next generation sequencing
PAS – Porucha autistického spektra
PDD-NOS – Blíže nespecifikovaná porucha autistického spektra
SNP microarray – Single nucleotide polymorphism microarray
WES – Celoexomové sekvenování
WGS – Celogenomové sekvenování
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