Global Screening Array chipy aneb dva v jednom
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Uvod: Technologie celogenomového screeningu metodou SNP array umozriuje kombinovat dva testy
soucasné: metodu klasické array pro detekci CNV (Copy Number Variation) a hledani klinicky
vyznamnych variant v genomu vySetfovaného jedince.

Cile: V nasi studii jsme se zaméfili na detekéni moznosti Global Screening Array (GSA) chip(.

Metodika: Do pilotni studie bylo ndhodné zafazeno 709 vzork( v ramci standardniho vysetfeni array
(spontanni aborty, prekoncepéni péce, déti s PMR, zdravi jedinci s CNV v rodinné anamnese). Metoda
array byla provedena na chipech Infinium Global Screening Array-24v3.0, DTC booster (lllumina). Chipy
jsou pokryty 650.000 markery s priimérnym rozlozenim 4.4 kb, coZ predstavuje dostatecné robustni
metodu pro zachyceni CNV. Chipy jsou navic obohaceny o zndmé patogenni varianty a markery, které
umoznuji hledani asociace genotypl pro néktera onemocnéni a pro odpovéd na lécbu.

Vysledky: Metodou SNP array s pouzitim GSA_DTC chip( jsme schopni detekovat: 1) CNV; 2) znamé
mutace, které jsou obsaZzeny v ,carrier” panelech a zndmé mutace v genech s nddorovou predisposici;
3) mutace v oblastech s mikrodeleci/mikroduplikaci/AOH; 4) genetické disposice k nékterym
onemocnénim (hypercholesterolemie) a k odpovédi na nékteré Iéky (farmakogenetika).

Zavér: Potvrdili jsme, Ze technicky i finan¢né nendrocna metoda SNP array se jako screeningova
metoda prvni volby nemusi omezovat pouze na hledani submikroskopickych aberaci, ale mlze vyuzit
klinicky cenné informace o genotypu vysetfovanych.



