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Cílem projektu bylo zjistit, jak často jsou dětské mozkové nádory spojeny s vrozenou genetickou 
predispozicí a zda tyto nádory vykazují odlišné biologické vlastnosti oproti sporadickým 
formám. Projekt zároveň usiloval o záchyt nových nebo dosud nepopsaných genetických změn, 
které mohou vést k rozvoji nádorového onemocnění, a o posouzení jejich významu pro 
diagnostiku a léčbu. 
V průběhu čtyř let jsme vyšetřili 171 nově diagnostikovaných dětí s nádorem centrálního 
nervového systému. U 16 % z nich jsme identifikovali patogenní germinální variantu v genech 
spojených s nádorovou predispozicí. Mnoho z těchto změn by při běžném postupu zůstalo 
neodhaleno, protože pouze třetina pacientů měla pozitivní rodinnou anamnézu. Pomocí 
pokročilých metod (celoexomové sekvenování, analýza DNA metylace) jsme zároveň popsali 
biologické zvláštnosti nádorů spojených s genetickou predispozicí – např. hypermutantní 
fenotyp u syndromu CMMRD nebo asociaci IDH1-mutovaných gliomů s Li-Fraumeni 
syndromem. 
Výsledky projektu již přispěly ke změně klinického algoritmu: genetické testování dnes 
indikujeme u všech dětí s nově diagnostikovaným nádorem CNS, bez ohledu na rodinnou 
anamnézu. Znalost přítomnosti predispozice umožňuje přesnější diagnostiku, odhad rizika pro 
příbuzné a v některých případech i individualizaci léčby – např. zařazení imunoterapie u 
hypermutovaných tumorů. Dílčí výsledky byly publikovány v prestižních mezinárodních 
časopisech (např. Lancet Oncology, IF 54, D1), a zapojily tým do světových konsorcií pro výzkum 
vzácných dědičných syndromů. Projekt tak představuje výjimečný příklad translace vědeckého 
poznání do klinické genetiky s reálným dopadem na péči o dětské onkologické pacienty. 
 
 


