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V čom vidíte uplatnenie 

výsledkov projektu: 
Zavedením nového systému identifikácie patologických mutácií boli vytvorené 
podmienky pre včasnú diagnostiku dedičných foriem tauopatií. Vďaka tomu je 
možné určiť nositeľa fatálnej mutácie ešte v predklinickej fáze ochorenia, čo 
umožňuje započať včasnú liečbu a oboznámiť rodinných príslušníkov o 
potrebách špecifickej starostlivosti. Informácie o incidencii jednotlivých mutácii 
relevantných pre Alzheimerovu chorobu a podchytenie rodín vedie k budovaniu 
národného registra familiárnych foriem tauopatií a následnemu prepojeniu na 
medzinárodne databázy.  

 



 

 

 

  

Charakteristika výsledkov 
Súhrn výsledkov riešenia projektu a naplnenia cieľov projektu (max. 20 riadkov) - slovensky: 

Na Slovensku doteraz neexistovalo pracovisko pre diagnostiku tauopatií na molekulovej úrovni. V rámci 
projektu sme zaviedli komplexný systém metód na určovanie familiárnych foriem Alzheimerovej choroby a 
príbuzných tauopatií. Ten spočíva na detekcií mutácií v génoch  pre presenilín1, presenilín 2, amyloidový 
prekurzorový proteín a tau proteín. Zavedením  uceleného systému skríningu patologických mutácií boli 
vytvorené podmienky pre včasnú diagnostiku dedičných foriem tauopatií. Vďaka tomu je možné určiť 
nositeľa fatálnej mutácie ešte v predklinickej fáze ochorenia, čo umožňuje započať včasnú liečbu. Skríning 
umožnil identifikovať prvý prípad familiárnej formy Alzheimerovej choroby u  pacientky s rozvinutou 
symptomatológiou demencie Alzheimerovho typu a u ďalšej skupiny pacientov polymorfizmus tau proteínu 
v intróne 9, ktorý je asociovaný s Alzheimerovou chorobou. Dôležitým výstupom projektu je budovanie 
národného registra familiárnych foriem tauopatií.  
 
 

  

Súhrn výsledkov riešenia projektu a naplnenia cieľov 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 presenilin1, 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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