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Centrum lekarskej genetiky a reprodukénej mediciny orga-
nizuje kazdoro¢ne konferenciu Prague Spring Symposium a v
roku 2016 som bol pozvany predniest’ nase skusenosti s na-
mi vyvinutym neinvazivnym testom na tri najéastej$ie trizomie
(trizoémie chromozémov 21, 18 a 13) s ndzvom Trisomy test.
Koncom maja som bol pozvany prednasat na kongres 4th
Central Eastern European Symposium on Free Nucleic Acids,
kde som taktiez referoval o skusenostiach s NIPT.

Kongres sa uskutoé¢nil koncom aprila a bol tematicky za-
merany na neinvazivny skrining a diagnostiku plodu a na-
dorov, pricom bol rozdeleny na dva dni. Prvy deit bolo nosnou
témou vyuzitie cirkulujucich buniek plodu/nadoru a druhy
den vyuzite cirkulujucich volnych fetalnych alebo tumoro-
vych DNA.

Problematike cirkulujucich buniek plodu a ich analyze
na ucely prenatalnej diagnostiky bolo venovanych niekol-
ko prednasok. Hoci bunky plodu boli objavené omnoho skor
ako volna cirkulujuca DNA plodu, ich vyuzitie v diagnostike
je obmedzené. Problémom je najmi ich extrémne nizky po-
diel v porovnani s materskymi leukocytmi. Je ich 2 — 6 kusov
v 1 ml krvi. Okrem toho cirkulujuce bunky pochadzaja naj-
mé z trofoblastu placenty a v jednotlivych bunkach mozno
pozorovat’ chromozomalne aberacie, ktoré vsak plod nema.
V sti¢asnosti st cirkulujice bunky plodu pouzivané menej®.
Ovela rozsiahlejsie uplatnenie maju cirkulujuce tumorové
bunky (CTC) (obrdzok 1) pre rézne aspekty klinického ma-
nazmentu pacientov s nadorom a im bola venovana aj vic-
Sina prednasok®. Ako svetova Specialistka Patrizia Paterli-
ni-Bréchot prednasala, v oblasti analyzy CTC v krvi patria tieZ
k tzv. zriedkavym bunkam. Je ich priemerne okolo 1 bunky
na 1 ml krvi. Preto je potrebné oddelit’ ich od zvysku buniek
a prave roznym pristupom, dokonca automatizovanym pri-
strojom pri ich oddel'ovani, sa venuje viacero skupin. Svojou
prednaskou zaujala aj Katarina Kolostova, Slovenka posobia-
ca na Karlovej univerzite v Prahe, a to jednoduchym riese-
nim na oddelovanie CTC na baze ich odlisnej velkosti. CTC
st navys$e podstatne krehkejsie, ¢o komplikuje ich nasledné
spracovanie ¢i analyzy. Su znaéne heterogénne (aj genetic-
ky), ¢o je dosledkom dynamického a heterogénneho charak-
teru nadorového tkaniva. Ich skimanie ma vSak potencial pri
hodnoteni §tadia nadorového ochorenia aj metastatického

potencialu ¢i ako podklad pre riadenie personalizovanej tera-
pie. Dalsim prednasajicim bol aj Stefan Schuster z nemec-
kej spolo¢nosti SIMFO, Specializujucej sa na analyzy cirku-
lujacich epitelovych tumorovych buniek, i Hannes Arnold zo
Silicon Biosystems z Bologne.

Druhy deit bol venovany analyze volnej mimobunkovej
cirkulujucej DNA prakticky vyluéne v oblasti prenatalneho
skriningu na zavazné chromozomalne aberacie plodu. Fang
Chen zo spolo¢nosti BGI zo Shenzenu prezentovala skuse-
nosti a novinky v ramci najdlh$ie pontikaného a najviac roz-
gireného NIPT testu vobec — NIFTY. Robert Old z London
School of Medicine predniesol vysledky $ttdie zameranej na
preverenie vhodnosti $pecialnej schémy prenatalneho skri-
ningu nazvaného reflex DNA screening®. V iom kl'a¢ovu ulo-
hu pre vybrané skupiny tehotnych zohrava prave NIPT test
a preukazal prinos zaradenia metody v rutinnej starostlivos-
ti 0 tehotné. Ja som predniesol nase skasenosti S vlastnym
testom®™ po roku a podarilo sana spolupracu oslovit’ dnes uz
partnerské laboratérium v Budapesti.

Obrdzok 1. Tumor uvoliuje do krvi bunky, ktoré oznacujeme ako
cirkulujuce tumorové bunky (CTC). Okrem toho sa vsak v krvi na-
chadzajii dalsie solubilné molekuly pochddzajice 7 nadoru vrata-
ne cirkulujiicej tumorovej DNA®

.~J Extraceluldime verikuty - obsahujd solubiing molekuly
« Solubiled mokekuly - voind cirtulujdca DNA, proteiny, metaboity
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o 4. DO DOy

V chorvatskom Splite sa koncom maja konal kongres 4th
Central Eastern European Symposium on Free Nucleic Acids
in Non-Invasive Prenatal Diagnosis. KI'u¢ova prednasku mal
sam objavitel' a najrenomovanejsi Specialista na tému vy-
uzitia volnej fetalnej DNA plodu, profesor Dennis Lo z Chi-
nese University v Hongkongu (obrdzok 2). Prednasal o no-
vej metode zalozenej na epigenomickom profilovani, ktoré
umoziuje zistit, aky je povod volne cirkulujucej DNA, ktory
sa oznacuje ako tissue mapping®. Tato metoda najde vyu-
zitie nielen pri prenatalnej starostlivosti, ale aj pri tzv. tekutej
biopsii nadorov, kde bude mozné zistit', z ktorého tkaniva po-
chadza nador. Profesor Howard Cuckle z Columbia Universi-
ty v New Yorku urobil podrobny ekonomicky rozbor réznych
schém uplatnenia NIPT v Standardnej zdravotnej starostli-
vosti. Docent Peter Celec z Lekarskej fakulty UK mal strhuja-
cu prednasku o fenoméne preeklampsia a moznostiach vy-
uzitia potencialnych cirkulujucich markerov v krvi tehotnych
zien na zistenie rizika preeklampsie®. Profesorka Ilona Hro-
madnikova z Karlovej univerzity prednasala o miRNA marke-
roch preeklampsie aj gestac¢nej hypertenzie. Tejto téme ve-
noval prednasku tiez Orsolya Bir6 zo Semmelweis Univerzity
v Budapesti. Moja prednaska bola venovana aspektom zave-
denia nasho NIPT testu na Slovensku.

Viac informacii k problematike v nasledujucich odbornych ¢lankoch:
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