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Dobry den,

plnim jiz dva roky stary slib, dany hybné sile téchto internetovych stranek, panu
Milanovi Horgicovi, a pfedstavuji se Vam jako jeden z lékaru, ktefi se v Ceské
republice zabyvaji Rettovym syndromem. Protoze spadovou oblasti pro nemocnici
Motol je cela Ceska republika, znam osobné 15 divek s touto chorobou a zhruba
stejny pocet holcicek, u nichz je klinicky obraz a priibéh onemocnéni velmi podobny,
ale nebyla u nich mutace v MECP2 genu potvrzena.

Nejsem plavodem z Prahy, narodila jsem se na Moravé, v Praze jsem zacala az
studovat - tehdy Fakultu détského Iékarstvi UK, nyni pfejmenovanou na 2. LF UK. Od
promoce pracuji na Klinice détské neurologie, pavodné jako zdravotnicky pracovnik,
pozdéji jako zaméstnanec Karlovy Univerzity ve funkci zastupce prfednosty pro vyuku,
védu a vyzkum.

Zhruba od roku 1988 se specializuji na diagnostiku a IéCbu neurodegenerativnich,
neurometabolickych a neurogenetickych poruch, coz je ve skuteCnosti jedna velka
skupina chorob, jen v rizném stadiu poznani jejich podstaty. Absolvovala jsem
odborné staze zamérené na tuto problematiku a neurovyvojovou neurologii ve
Stockholmu, Kodani a Houstonu.

Jsem &lenem fady odbornych spoleénosti (Ceska lékarfska spoleénost JEP,
Neurologicka spolecCnost, Spolecnost détské neurologie, Neurofyziologicka
spole¢nost, Spole€nost pro prevenci dédi¢nych poruch metabolismu), v ramci
vyzkumu jsem byla hlavnim Fesitelem tfi grantt IGA MZ CR a dvou vyzkumnych
zamer( a spoluresitelem fady dalSich. Jsem autorem ¢i spoluautorem vice nez 200
domacich a zahrani¢nich odbornych praci a pfednasek.

Pokud ¢as dovoli, slibuji, ze se budu snazit psat nebo prekladat do téchto
internetovych stranek novinky ohledné Rettova syndromu. Ohledné event. dotaz(
bych dala pfednost komunikaci pfes mail - adresa viz nize, protoze, poctivé feceno,
pravidelné sledovani zdejsi listarny skute¢né nemohu zarucit a museli byste na
odpovédi dlouho Cekat.

Tésim se na shledanou na nékterém ze setkdni RETT-COMMUNITY.
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