Zavérec€na zprdva ze zahraniéni stdZze v Mnichové
7.7.-3.10.2025

Odesilajici pracovisté:
Neurologickd klinika a Centrum klinickych neurovéd, Univerzita Karlova, 1. |ékarska fakulta
VSeobecna fakultni nemocnice v Praze

Hostitelské pracovisté:
Institut fiir Humangenetik, TUM Klinikum Rechts der Isar

V rdmci svého postgradualniho studia se vénuji mimo jiné genetickému pozadi vzacnych dystonickych
syndromd, a proto jsem se rozhodl svoji staz absolvovat v Institut fiir Humangenetik pod Technickou
Univerzitou v Mnichové. Cilem mé staZe bylo prohloubeni spoluprace se Spi¢kovymi pracovniky
tamniho centra, zaskoleni se v principech indikace, limitaci a vyhodnoceni jednotlivych vysSetfovacich
metod (zejména WES) a pokradovani mé prace na popisu fenotypu a genotypu dystonickych syndrom.

Hned zpocatku se mi pratelsky vénoval doc. Michael Zech, vedouci vyzkumné skupiny zabyvajici se
genetikou hybnych poruch. Bézny pracovni den zde vétSinou zacina okolo 9 hodin a konci kolem 17 h.
Mimo analyzu vysetfeni zde probihaji také klinické vysetfeni a pohovory s pacienty a jejich rodinami.
Prvni dny a tydny se mnou poté Casto travil ¢as Dr. Harrer, ktery zde absolvoval své PhD studium. Zasvétil
mé do prace s databazi pacient(, softwarem k prohliZeni jednotlivych chromozom a také mi ukazal
pomocné nastroje k hodnoceni vysledkl. Po zaskoleni mi ukazoval modelové priklady pacient(l. Poté
jsem jiz postupné dostaval k vyhodnoceni skupiny pacientd, vétSinou z naseho pracovisté, u kterych
jsme zpétné kontrolovali spravnost postupu. Zavérem stdze bylo domluveno poskytnuti pfistupu
k mistni databazi pacientl s dystonii i pro nase klinické pracovisté v Praze. Kazdy ctvrtek probihal
seminar predstavujici novinky v riznych odvétvich genetiky.

V ramci retrospektivni analyzy jsme popsali sérii pfipadd vzacného neurovyvojového onemocnéni s
dystonii. Na zakladé dat z naseho souboru pacientt jsem také pokracoval v praci zamérené na genetické
pozadi dystonii s pozdnim nastupem. V obou pfipadech pracujeme na finalizaci ¢lanka k publikaci.
Zapocali jsme také spoluprdci s cilem vyhodnoceni mozného vlivu epigenetické informace u vybranych
dystonickych gena.

Béhem staze byl zorganizovan spolecny seznamovaci
vylet pro vSechny pracovniky k nedalekému jezeru. O
volnéjsich vikendech jsem prochazel zejména historické
centrum mésta a krasné okoli mésta. V rdmci celé staze
jsem pak navazal spoustu kontakt( s inspirujicimi lidmi.
Vérim, Ze to bude velky pfinos jak v profesnim, tak i
osobnim Zivoté, a Ze budu moci dale rozvijet nové
ziskané dovednosti.

StdZ byla podporena Cestovnim grantem pro zahraniéni

staze CNS CLS JEP. Timto velmi dékuji CNS za finanéni
podporu, kterd mi tento pobyt umoznila.

MUDr. Lukas Kunc



https://www.humangenetik.mri.tum.de/en
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