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Cilem projektu bylo vytvoreni integrovaného postupu genomického vysetrovani détskych
poruch krvetvorby, zejména akutni leukémie. Tento postup zahrnuje vlastni genomické
technologie (v tomto pripadé sekvenovani transkriptomu — genetické informace prepsané v
MRNA, exomu — prepisované ¢asti DNA a vysetteni jednonukleotidovych polymorfism),
bioinformatické zpracovani vysledk( pomoci fesiteli vyvinutého algoritmu a naslednou
expertni interpretaci navazujici na vysledky dalSich metod (genetickych, imunologickych)
bézné resiteli pouzivanych v diagnostické praxi.

Vysledkem projektu je vytvoreni vySe zminéného postupu, jeho otestovani a rozhodnuti,
které postupy jsou z hlediska vyzkumného i diagnostického optimalni. Vytvoreny postup je
dostate&né robustni, aby byl pouzitelny nejen ve vyzkumu, ale i v béZné diagnostice, a je tak
uz prakticky vyuzivan.

Dalsim vysledkem jsou pdvodni védecké studie. Resitelé i) popsali spektrum genetickych
aberaci ve skupiné ceskych détskych pacientt s akutni lymfoblastovou leukémii (ALL) dosud
geneticky neklasifikovanych ii) podrobné popsali genetické aberace v genu ERG a navrhli
jejich optimalni detekci pro rutinni diagnostiku iii) vedli celosvétovou studii dokumentujici
vzacny typ leukémie s fiznim genem ETV6/ABL1 iv) vedli v evropské spolupréci studii
popisujici novy subtyp détské ALL, tzv. ETV6/RUNX1-like v) provedli dalsi védecké studie a
prispéli do nékolika evropskych studii. Celkem bylo publikovdno 10 plvodnich praci, vSechny
v Casopisech s impact factorem (souhrnny IF=76,372), 7 publikaci je v ¢asopisech prvniho
decilu oboru. Daleity je fakt, Ze u sedmi praci jsou fesitelé prvnimi, poslednimi i
korespondujicimi autory, coZ potvrzuje jejich rozhodujici autorsky podil.

Posledni skupinou vysledkUl jsou praktické implementace nové zavedené diagnostiky do
klinickych (diagnostickych a Ié¢ebnych) postupl. Geonomickd diagnostika je od roku 2019
soucasti povinného vysetiovaciho algoritmu u déti s ALL z celé CR a pracujeme na jejim
zavedeni i do diagnostiky myeloidnich leukémii. U nemalignich poruch krvetvorby resitelé uz
v pribéhu feseni projektu zavedli exomové sekvenovani do rutinniho diagnostického
algoritmu a vyuZzivaji ho k rychlé a efektivni diagnostice |écebné ovlivnitelnych genetickych
poruch. VSechny tyto postupy jsou dostupné pro détské pacienty z celé republiky.
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