9

OBSAH

Jan Lehl

UV ODNT SLOVO ..ottt ettt ettt ettt ettt eee et et et ete et et e et e s et es e et e et e e s e eeseeee e ene e aneesenes 13

Anna Sediva

EVROPSKE REFERENCNI SITE PRO VZACNA ONEMOCNENI

VE FAKULTNI NEMOCNICT V MOTOLE......c.ioieeeeeeeeeeeeeeeeveeeeteet et ees et s st ss st esse et ees e ess s s s 15

Milan Macek ml

VZACNE NEMOCI V KONTEXTU SOUCASNEHO CESKEHO

A EVROPSKEHO ZDRAVOTNICTV ..ottt ee et ee et et n et st s st enes st ena s snsseennenes 17
Prevalence VZACNYCh ONEMOCNENT ... 17
(I T=To [ To] 10 11 FUNTr TSR 18

OPOZAENT AIAGNOSTIKY ..ottt st esenaeseneneenes
Mezinarodni klasifikace nemoci a Human Phenotype Ontology

Evropska doporuc€eni a narodni plany pro vzacnad onemocnéni
Narodni strategie a Narodni akCni PIAN ... 21
PreshraniCni ZzdraVotNi PECE........ciieiecce et aenens 22

Jana Haberlova

NOVE MOZNOSTI LECBY VROZENYCH NEUROMUSKULARNICH ONEMOCNENI
V DETSKEM VEKU, LECBA SPINALNIi SVALOVE ATROFIE A SVALOVE DYSTROFIE
TYPU DUCHENNE........coooveeeeeeee ettt ettt st sss s ses e s esens st essaeseesesseseessessesns st eseeseeseesessessesseseesnseeseseres 25

Svalova dystrofie typu Duchenne

SPINAINT SVAIOVE @IrOTI .. ..ot ens

Radana Kotalova
DEFICIENCE LYSOZOMALNI KYSELE LIPAZY ..oovoeeeeeeeeeeeeeee e ee e sese s e s st en st ene e 37

[ =V B L ES) o 1 €= VST 39



10 ® Vzéacna onemocnéni u déti

Zdené&k Sumnik, OndFej Soucek

HYPOFOSFATAZIE — NOVINKY V DIAGNOSTICE A TERAPIL....cccovvvieiieieiseisessise s 45
ERIAEMIOIOQIC. ...ttt bbbt 45
GGENETIK . ...t 45
Jaka je fuNKCe ALP V OrganiSIMIU?. ...t 46
Klinicky obraz
DIHAGNOSTIKAL ..ottt a et b e e bbbt et e b e naeneare
LIS =T o 1 =TSO

Tereza DouSova, Eva Fiirstova, Pavel Drevinek

NOVE MOZNOSTI TERAPIE CYSTICKE FIBROZY ....ovoieeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeesseeeesiees s s ses s s senesnenns 53
Symptomaticka terapie plicniho ONEeMOCNENT ...
MUTACE CFT R ettt bas s aaas

CFTR modulatory - kauzalni terapie cystické fibrézy
Modely eX Vivo Kk personalizaci diagnostického a lé&ebného pristupu

PFi CYSHICKE FIDIOZE........ooi e 58
GENOVA LEIAPIEC. ...ttt bbb et 59

Markéta Havlovicova, Veronika Moslerova

3D SKENOVANI: MODEL DIGITALNi FENOTYPIZACE PRO DYSMORFOLOGII
A NASTROJ PRO HODNOCENI KRANIOFACIALNICH ABNORMIT .....vvvireieeeeeeeeeeeesseeeeesienes 61

Material a metody

RAZUTSTIKY -ttt ettt ber bbb

Jan Lebl, Daniela Zemkové, Lukas Plachy, Ledjona Toni, Stépanka Prihovéa

REGULACE TELESNEHO RUSTU: VLIV VZACNYCH GENOVYCH VARIANT
A EPIGENETICKYCH MECHANISMU NA FUNKCI RUSTOVE PLOTENKY ...ovvveeeeeeeeeeereseneen, 69

Struktura epifyZArni rdstoVeé PIOTENKY ... 69
Endokrinni regulace chondrocytu
Intracelularni regulace chondrocytu
Parakrinni regulace ChONATOCY tU..........ccociiiiic e

Tvorba ChrupaVEIte MIATIIX ...ttt nenes

Daniela Zemkova, Ivo Marik

CO SE DEJE NA RUSTOVE PLOTENCE? POHLED NA ETIOPATOGENEZI
DEDICNYCH CHOROB SKELETU....ooiiviieeiee et teee st e esestes et st essetesssssessseesesssesesssesseseasessaseasennss 83

Kristyna Potuznikova, Jan Melek, Renata Formankovd, Tereza Lerchova,
Lucie Gonsor¢ikova, Ondrej Hradsky, Jifi Bronsky

CHLAPEC SE ZAHADNOU EXSUDATIVNI ENTEROPAT H....coiieieeeeeeeeseeeeeseeeeeeeeeesee e eeeneeens 93



Obsah m 11

Klara Kozenkova, Jana Malikova, Veronika Stara, Daniela Zemkova,
Zuzana Musova, Jan Lebl

ZAHADNY PRIPAD DETSKE MOZKOVE OBRNY ....oviiroiiteteeeeeeeseeeeseeesseeseseesseseesessesssesesessesessesesssseens 99

ZIKRATIY oottt et ettt et ettt e et eet et e et e et et et et e et et te e eee s e e e s et e e et eee et e e sa et et e et e e et e s e et e eeeeenees O3
REJSTRIK ettt ettt e et e et et et et es st ee et ee e e s et et eee e s et eeees et es e eeeseeese et ee s et eee et enee s eeeteeeeteeeseeneaeeneseeennaees 107



