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V ¢om vidite uplatnenie
vysledkov projektu:

Zavedenim nového systému identifikacie patologickych mutacii boli vytvorené
podmienky pre v€asnu diagnostiku dedi¢nych foriem tauopatii. Vdaka tomu je
mozné urit nositela fatalnej mutacie este v predklinickej faze ochorenia, ¢o
umoznuje zapocat v€asnu lie€bu a oboznamit’ rodinnych prisludnikov o
potrebach Specifickej starostlivosti. Informacie o incidencii jednotlivych mutacii
relevantnych pre Alzheimerovu chorobu a podchytenie rodin vedie k budovaniu
narodného registra familiarnych foriem tauopatii a ndslednemu prepojeniu na
medzinarodne databazy.
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Charakteristika vysledkov

Suhrn vysledkov rieSenia projektu a naplnenia cielov projektu (max. 20 riadkov) - slovensky:

Na Slovensku doteraz neexistovalo pracovisko pre diagnostiku tauopatii na molekulovej urovni. V ramci
projektu sme zaviedli komplexny systém metdd na urCovanie familiarnych foriem Alzheimerovej choroby a
pribuznych tauopatii. Ten spociva na detekcii mutacii v génoch pre presenilin1, presenilin 2, amyloidovy
prekurzorovy protein a tau protein. Zavedenim uceleného systému skriningu patologickych mutacii boli
vytvorené podmienky pre v€asnu diagnostiku dedi¢nych foriem tauopatii. Vdaka tomu je mozné urcit
nositela fatalnej mutacie este v predklinickej faze ochorenia, o umoznuje zapoc€at v€asnu lie€bu. Skrining
umoznil identifikovat prvy pripad familiarnej formy Alzheimerovej choroby u pacientky s rozvinutou
symptomatolégiou demencie Alzheimerovho typu a u dalSej skupiny pacientov polymorfizmus tau proteinu
vintrone 9, ktory je asociovany s Alzheimerovou chorobou. DéleZitym vystupom projektu je budovanie
narodného registra familiarnych foriem tauopatii.

Suhrn vysledkov rieSenia projektu a naplnenia cielfov projektu (max. 20 riadkov) - anglicky:

In Slovakia there was no center for diagnostics of tauopathies on molecular level. Within the project were
established the progressive system of methods for identifying familial forms of Alzheimer’'s disease and
related tauopathies. It is based on the detection of mutations in genes for presenilinl, presenili2, amyloid
precursor protein and tau protein. Developed screening system of pathological mutations allowed to create
conditions for the early diagnostics of familiar forms of tauopathies. Therefore it is possible to identify patient
with fatal mutation in preclinical phase of the disease and to start early therapy. Screening allowed to
indentify the first case of familial form of Alzheimer’'s disease in patient with developed symptoms of
dementia Alzheimer’s type and tau polymorphism in intron 9 associated with Alzheimer’s disease.
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