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Uvod: Personalizovany pfistup k diagnostice a [é¢b& hematologickych nemocnych vyzaduje adekvatni
vybér vhodnych laboratornich metod. Cytogenetika pfedstavuje jednu z nejdileZitéjsich metod pro
uréeni chromosomovych zmén v nddorovém genomu. Karyotyp kaZdé analyzované bunky je
jedineénym pohledem na jeji genom. Ustdlend kritéria pak definuji klonalni zmény, jejichz uréeni ma
klicovy vyznam pro uréeni diagnosy a prognostickou stratifikaci fady hematologickych malignit.
Chromosomové pruhovani je integralni soucasti platnych klinickych doporuceni a prognostickych
systémU jako je NCC, ELN a IPSS-R.

Cile: Nastup technologii komparativni genomové hybridizace a sekvenovani nové generace vyrazné
prohloubil znalosti biologie rakoviny, urcil vyznamné geny, které se uplatiuji ve vyvoji cilené terapie i
predikci [ékové rezistence. Nedavny rozvoj ,,single cell” sekvenovani prinesl moznost detekce nadorové
heterogenity, mapovani klondlni evoluce, sledovani vyvoje rezistence na terapii a detekce vzacnych
populaci nadorovych bunék a nese s sebou pfislib klinicky vyznamné technologie. Zlstava vsak
skutec€nosti, Ze zatim jen u mala z uréenych kandidatnich gen( byl potvrzen jasny ptinos jejich testovani
pro pacienty.

Metodika: Prestoze se pomoci novych technologii podafilo najit fadu biomarkerd, je malo
pravdépodobné, Ze by jediny, samostatné vySetifovany biomarker, mohl poskytnout veskeré informace
nezbytné k véasné detekci nador(, predikci jejich chovani a stanoveni progndzy. NGS cilené na nizky
pocet genl nebo analyza malého poctu nddorovych bunék provedena klasickou cytogenetikou muze
vést k falesné negativnimu vysledku, ktery neposkytne informaci o terapeutickych cilech ani markerech
klinického vyznamu pro sledovani minimalni zbytkové choroby.

Vysledky: Nase chapani organizace genomu a molekularni patogeneze nemoci se neustale rozviji a
jejich aktivni zkoumani a vyuzivani novych pfistupl v definovanych klinickych podminkach umoziuje
pokracujici a kontrolovany vyvoj, ktery mUize vést v blizké budoucnosti k Uspésné klinické implementaci
novych technologii véetné WGS.

Zavér: Nase dosavadni zkuSenosti jasné ukazuji, Ze nejpfinosnéjsi pro klinickou praxi je vhodna
kombinace dostupnych metod od klasické cytogenetiky pres flowcytometrii az k cilenému NGS, stejné
jako tésna spoluprace laboratornich tym s lékafi.
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