Urcila jsem relativni zastoupeni typti dédicnosti v celkovém souboru CMT rodin dosud shromazdénych
v DNA laboratofi Kliniky détské neurologie 2. tF UK (v€etné rodin s jiz dfive

prokézanou kauzalni mutaci). Zastoupeni dominantnich a sporadickych forem je pfiblizn€ shod né (40%
rodin). Malé procento rodin (2%) vykazuje zfejmy autozomalné recesivni (AR) typ

dédicnos ti se dvéma nebo vice postizenymi sourozenci a zdravymi rodi¢i. Sporadické ptipady mohou
byt b u d néasledkem AD de-novo mutaci nebo AR. U zbyvajicich 18% rodin nepifibuznych pacientt)
nejsou k dispozici spolehlivé klinické tidaje o roding, které¢ by umoznily stanovit typ dédi¢nosti. Dale
jsem urcila relativni zastoupeni typli dédicnosti ve skupiné CMT rodin s dosud nenalezenou kauzalni
mutaci (t.j. s vylou ¢enou formou CMTIA / HNPP ev. s vyloucenymi mutacemi v nékterém z dalSich
testovanych genLl asociovanych s CMT - Cx32, MPZ, PMP22, EGR2, EFL, SIMPLE). Podil
dominantnich a sporadickych forem .CMT se zde méni, ve srovnani s celkovym souborem rodin, ve
prospéch sporadickych piipadli (dominantni 30%, sporadické 50%). Podle tohoto tdaje 1ze usuzovat, ze
nejvyssi zachytnost kauzalnich mutaci je obecné ve skupiné rodin se zietelné dominantnim typem
dédicnosti. Zjistila jsem frekvenci mutaci v genu pro "early growth response factor 2" (EGR2) ve
skupin¢ ceskych pacientd s demyeliniza¢ni formou CMT (CMTI) po vylou€eni nejcastéjsi formy
CMTIA (2,2%; 1 ze 46 rodin s pozitivhim ndlezem). Zachycend mutace u sporadicky postizené
pacientky vznikla de-novo. Mutace v EGR2 vznikaji podle literatury ¢asto de-novo a proto ma smysl
testovat pacienty se sporadickym Vyskytem demyelinizacm neuropatie. I pres peclivy Vyber testovanych
diagnostické testovani. Vysledky testovani genu EGR2 jsem publikovala v roce 2005 v casopisu
Neuromuscular Disorders.
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