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Molekulární genetika mentálních retardací.

Psychiatrie 2000; Suppl 1: 44-47.
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Kapitola Choroby CMT - Sborník přednášek ze Semináře o všech aspektech choroby Charcot-Marie-Tooth - Senát Parlamentu ČR 7. 11. 2000
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Neurogenetika dědičných neuropatií
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L. - Účast na řešení grantů

Hlavní řešitel:


Grant - IGA MZ ČR č. NM 3/3, r.1998-2000 - Charcot-Marie - Tooth 1A and  HNPP – vyšetření pacientů a rodin pomocí mikrosatelitových DNA markerů z oblasti  17p11.2-12. Hodnoceno A
Grant GA UK č. 45/2000,  r. 1999-2002 – Detekce Nijmegen breakage syndromu (NBS1) mezi pacienty s mikrocefalií pomocí přímě DNA analýzy.
Grant - IGA MZ ČR č.NF 6504-3, r. 2001-2003– Detekce bodových mutací v genech Cx32, MPZ, EGR2 a PMP22 u pacientů s dědičnými periferními neuropatiemi s již vyloučenou nejčastější mutací – přestavbou v oblasti 17p11.2-12. Hodnoceno A
Grant GA UK č. 54/2002,  r. 2002-2003 – Možnosti užití real time PCR a kvantitativní komparativní PCR k detekci dávky PLP genu u pacientů s fenotypem Pelizaeus - Merzbacherovy choroby.

Grant IGA MZ ČR č.NM 7417-3, r. 2003-2005 – Analýza genu pro connexin 26 jako nejčastější příčiny dědičné prelinguální ztráty sluchu a hluchoty. Hodnoceno A
Grant IGA MZ ČR č. 1A8254 - 3 - Národní program zdraví obyvatel  r. 2004-2006 - Detekce mutací genů GDAP1, LITAF, PRX, NEFL, jako nově objevených příčin dědičných neuropatií Charcot-Marie-Tooth - dovyšetření rozsáhlého souboru více než 300 českých rodin s již vyloučenými nejčastějšími mutacemi. Hodnoceno A
Grant IGA MZ ČR č. NR 8330 - 3,  2005-2007 -  Analýza genu pro Lamin A/C (LMNA) u pacientů a rodin s autosomálně recesívním, axonálním typem dědičné neuropatie Charcot-Marie-Tooth. – Hodnoceno A
Grant IGA MZ ČR č. NS 9913-4,  2008-2011 - Vyšetření genu SLC26A4 u pacientů s časnou nesyndromovou ztrátou sluchu a s již vyloučenými poruchami GJB2 genu.
Grant IGA MZ ČR č. NS 10552-3, 2009-2011 – Analýza genu BSCL2 a klinická studie u českých pacientů s hereditární motorickou neuropatií.
Grant IGA MZ ČR č. NS 10554-3, 2009-2011 – Detekce a analýza poruch mitofusin 2 genu (MFN2), jako nejčastější známé příčiny axonálního typu dědičné neuropatie Charcot-Marie-Tooth (CMT2).
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Molekulární genetika vrozené nesyndromové hluchoty - analýza Cx26 genu

Spoluřešitel:

Grant IGA MZ ČR č. NR 7916-4  Molekulární základy kongenitální mikrocefalie - využití molekulárně cytogenetických a molekulárně genetických metod k odhalení etiologie mikrocefalie a klinické i genetické prognosy jejích různých typů

Grant GA UK č. 72/2004, Kvantitativní real-time PCR k detekci dávky genu PMP22 u dědičné neuropatie Charcot-Marie-Tooth 1A a HNPP.

Grant IGA MZ ČR č. NR 8113-4 Plasticita sluchu a percepční poruchy sluchu – od raného dětství až k presbyakuzi.
Grant IGA MZ ČR č. NR 9517-3 – Vliv kyseliny askorbové na fenotyp hereditátní neuropatie Charcot-Marie-Tooth 1A.
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