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Geneticky kod:

ta]emstv1
zdravi 1 nemoci

Sekvenovani genomu, tedy ,piecteni” kompletni

genetické vybavy clovéka, patii k nejvétSim pralomim
moderni biologie a mediciny a otvira cestu k obrovskému
mnozstvi informaci ukrytych v nasi DNA. A je uz dostupné

i obycejnym lidem. ,Z analyzy genomu zjistime, jestli ma
¢lovék predpoklady k vykonnostnimu, ¢i vytrvalostnimu
sportu, jaka je jeho odolnost viici zavislostem riizného typu,
ale pfedevsim mize odhalit vrozené dispozice k nemocem,”
prozradil doc. MUDr. MARIAN HAJDUCH (56), Ph.D., lékaisky
feditel Narodniho ustavu pro vyzkum rakoviny a iniciator
projektu CzechGenome. Jeho cilem bylo vytvorit srovnavaci
databazi genetickych variant typickych pro ceskou populaci,
jez pomaha odlisit varianty ,bézné” od rizikovych, tedy
spojenych s nemocemi. To vyznamné usnadni nejen jejich
odhaleni, ale i Iécbu a hlavné prevenci.
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B Jak byste laikovi popsal vznik nadoru?
Jak moc do toho procesu promlouva gene-
tika a nas Zivotni styl?

Ztejmé nejznaméjsi teorie o vzniku nado-
rového onemocnéni odhaduje, Ze zhruba
10 % nadori je dédi¢ného ptivodu, asi 30 az
40 % ma na svédomi nas Zivotni styl. Zby-
tek, tedy asi 50 % nddord, je vysledkem né-
¢eho, ¢emu se anglicky fika ,.bad luck, tedy
néco jako smiila ¢i neptizniva ndhoda. Zna-
men4 to, Ze i kdyZ ¢lovék nema genetickou
dispozici a Zije zdravé, miZe onemocnét.

B Jaktahle ,smiila” vznikne?

Souvisi to s kopirovinim nukleové kyse-
liny z jedné buriky do druhé. Vznikaji pfi
tom s néjakou pravdépodobnosti chyby,
které — pokud se vyskytnou na nespréav-
ném misté a ve stejném Case jich soucasné
vznikne vice - daji chybné burice selekéni
vyhodu z hlediska ristu a pfezivani. To je
jeden z mechanismi vzniku nadorového
onemocnéni. Obecné viak miizeme Fict, Ze
téméf viechna nddorova onemocnéni jsou
genetické choroby, jen jejich geneticky pu-
vod nemusi byt dédi¢ny.

| Jakto?

ProtoZe rakovina vznika tehdy, kdyZz se
v burice nahromadi mutace v genech, jez
Casto souviseji s opravami nukleovych ky-
selin, tedy DNA. U nédort dédi¢ného pi-

Abychom se vtom vyznali: informace
o tom, jak mé byt nas organismus sestaven
a jak mé fungovat, nesou sloZité chemické
fetézce zvané nukleové kyseliny. Z téch je
posklddéna nase DNA - tedy kompletni
geneticky kd, ktery je uloZen v kazdé
jednotlivé buiice vtéle. Predstavme si

DNA jako obrovsky vycerpavajici ndvod na
poutZiti nebo kucharku obsahujici vSechny
recepty. Gen je tisek DNA nesouci konkrétni
informaci (tfeba o barvé oti nebo produkci
inzulinu apod.), je to tedy jen jedna kapitola
nebo jeden recept. Slovem genom se pak
oznacuje celd knihovna - soubor veskeré
genetické informace v jednom organismu.
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vodu tu prvni mutaci, kterd pak poskozuje
opravné mechanismy, zdédime napiiklad
od matky, takze se dalsi mutace vyskytnou
rychleji a v krat$im Case, a tedy i u mladsich
jedincti. Nebo mutace vznikne v somatické
buiice (télni burice, jde o viechny buriky téla
kromé pohlavnich, tedy vajicek a spermii,
pozn. red.) az béhem Zivota. A pokud tyto
zmény v DNA vznikaji dostate¢né dlouho,
ve spravné kombinaci a na spravném mis-
té, miiZe se spustit nddorové transformace.
Tento vyvoj samoziejmé trva delsi dobu,
takZe se vétSina nddorovych onemocné-

.1im, Ze kourime,
zahltime nas
opravny systém."”

ni objevuje aZ po 50. roce Zivota. Proto se
také fikd, Ze ¢tyFi z deseti nadori jsou pre-
ventabilni, tedy dé se jim predejit zdravym
zivotnim stylem. To znamend, Ze téchto
40 % jde na vrub rizikovému chovéni, kam
potitime koufeni, infekéni choroby, alko-
hol, stravovaci navyky, kvalitu Zivotniho
prostfedi a nékolik dalsich faktora.

B U jakych typ zhoubnych nadorovych
onemocnéni se genetické predispozice
uplatiiuji nejvice?

Typicky to plati pro karcinom prsu, kde
vime, e napiiklad patogenni mutace gent
zvanych BRCA1 a BRCA2 vyrazné zvySu-
ji riziko vzniku dédi¢nych forem rakoviny
prsu a vajenikd, ale také napiiklad pro-
staty a slinivky bfi$ni. Také nékteré ptipa-
dy kolorektélniho karcinomu (vznikajici-

Experti tvrdi: zhruba

10 % nadori je
dédiéného piivodu,

asi 30 aZ 40 % ma na
svédomi nas Zivotni styl.
»Zbytek, tedy asi

50 % nadord, je
vysledkem néceho,
¢emu se anglicky fika
,bad luck’, tedy néco
jako smiila &i nepfizniva
nahoda,” upfesiiuje doc.
Hajduch.

ho v tlustém sttevé a konecniku, pozn. red.)
maji dédi¢ny podklad. Pravdépodobnost
vzniku zhoubného nadoru se pak pohybuje
obvykle v rozmezi 60 az 90 procent v zévis-
losti na typu mutace a typech genti. Pokud
se ¢lovék nechové rozumné a zodpovédné
ke svému zdravi, a je$té k tomu mé tuto dis-
pozici, je riziko vzniku jesté vyssi.

M Je pravda, Ze k mutacim dochazi v kaz-
dém znés, a to dennodenné?

Ano, v kazdé nasi burice kazdy den vznika-
ji mozna desitky tisic mutaci. Opravny en-
zymaticky aparit je vSechny musi opravit.
Prestoze je to jeden z nejvykonnéjsich sys-
tému, jaké v téle mame, neopravi je tplné
viechny. Jednotky mutaci zistanou. Vétsi-
nou se nachazeji na mistech, kterd nemaji
Zadny vyznam, takZe nedavaji burice Zad-
nou selekéni vyhodu. JestliZe to viak trva
dost dlouho, za¢nou se kumulovat. A pak
je jen otdzkou Casu, kdy se jich na sprév-
ném misté a ve spravném case sejde dost na




to, aby doslo k proméné normalni busiky
v nadorovou.

B A my jesté hazime opravnému aparétu
klacky pod nohy nezdravym Zivotnim sty-
lem, ze?

Presné tak. Tim, Ze tfeba koufime nebo pi-
jeme alkohol, vlastné opravny systém za-
hitime. Naptiklad alkohol, tedy etanol, se
metabolizuje na acetaldehyd, coZ je vyso-
ce reaktivni sloucenina. Ta se navdZe na
DNA, poskodi ji, a opravny mechanismus
to musi spravit. Alkohol je tedy mutagen —
litka, jez pfimo zptisobuje mutace v DNA.
Kdy?z je ho hodné a ¢asto, za¢nou se muta-
ce kumulovat s mnohem vét$i pravdépo-
dobnosti. Velmi podobné je to u koufeni,
ale i v ptipadé obezity. Nadviha zptisobuje
vétsi metabolickou z4téZ, v jejimZ rimci se
tvofi radikélové formy kysliku. Jde o velmi
reaktivni molekuly, které opét poskozuji
nukleovou kyselinu. Ve vétsiné ptipada je
skute¢né tim kli¢ovym faktorem pro vznik
nadoru kumulace mutaci ve starnoucich
buiikach. Proto frekvence nadorovych one-
mocnéni stoupa s vékem.

B Jak moc jsou dédicné viohy netiprosné?
Je potieba mit na paméti, Ze geny utvare-
ji dispozici. Dispozice neni nemoc. Pofad
mdme prostor to zménit, pfinejmensim
v ptipadé dédi¢nosti nadort. Dispozice
zvysuje riziko, nékdy dvoj-, troj-, péti- nebo
desetindsobné, ale neni to jistota. Jsou ne-
moci, jez maji penetranci prakticky stopro-
centni, to znamena, Ze kazdy ¢lovék s touto
mutaci onemocni. V drtivé vétsiné pripadi
nédorovych onemocnéni to oviem neplati.
Navic vidycky se mohou uplatnit i takzva-
né disease modifiers, tedy geny nebo va-
rianty DNA, které ovlivni pribéh nemoci
(ovlivni, jak téZky bude, kdy nastoupi a jak

rychle bude postupovat, pozn. red.). Obcas
se stdvd, Ze sourozenci se stejnou mutaci
jednoho genu maji sice stejné onemocnéni,
ale jeden md lehky priibéh, a druhy naopak
tézky.

+Nadorovych
onemocnéni
pribyva s vékem."”
M Které typy nadorovych onemocnéni nej-

vice souviseji s nezdravym Zivotnim stylem
améné s dédicnosti?

Mezi nidory, kde ma dédi¢nost vyrazné
mensi vyznam, patfi napfiklad uz zmitio-
vany karcinom plic. Ale i v tomto pfipadé
existuji hereditirni formy, tedy pfendse-
né z rodi¢t na potomky prostfednictvim
genti. Tvofi viak mensi skupinu, vétsi ¢ast
vznika v disledku koufeni, nikoliv dédi¢-
nosti. To se tyka i nador, které vznikaji na
podkladu infekéniho onemocnéni, jako je
tteba HPV (human papillomavirus, cesky
lidsky papilomavirus; jde o velkou skupinu
virit infikujicich kiZi a sliznice clovéka; né-
které typy mohou vést k nddoriim, napti-
klad rakoviné délozniho Cipku, pozn. red.)
nebo hepatocelularni karcinomy jater, zpi-
sobené chronickou infekci virem hepatitidy
(nejcastéji typu B a C, pozn. red.). 1 v téchto
ptipadech je geneticka slozka mensi, ale ne
zcela nulova.

M Vy jste inicidtorem projektu CzechGeno-
me. Co piesné je jeho cilem?

Chtéli jsme vytvofit referentni, tedy srov-
névaci databdzi genetickych variant ty-
pickych pro ¢eskou populaci. Ta odra-
i redlnou genetickou variabilitu ¢eskych
obyvatel a poméhi odlisit ,,b&né“ varianty
od skute¢né rizikovych mutaci. A to je vel-
mi dileZité.

M Progje to tak diileZité?

Pfedev$im pro studium a také diagnosti-
ku onemocnéni. S ,,kontrolnim souborem*

TR

A Geny u ¢lovéka utvareji dispozici, tedy sklony. Cim je dispozice vyssi, tim vic se zvySuje
pravdépodobnost, Ze se geneticka informace dostane , ke slovu”. ,Dispozice ale neni
nemoc. Pofad mame prostor to zménit," vysvétluje doc. Hajdiich, proc je dobré si genetické
testy nechat udélat. Ne viechny dispozice jsou totiZ pozitivni.
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stylem,” tvrdi doc. Hajduch.

totiZ mlizeme porovnavat genomy pacien-
ta pfi podezieni na dédi¢né choroby nebo
zvysené riziko naptiklad nddorovych one-
mocnéni. Kupfikladu mutace BRCAL, jez
zvysuje riziko vzniku rakoviny prsu, neni
jedna konkrétni mutace, nybrz desitky az
stovky ruznych genetickych variant. My
ale vidy nevime, kterd z nich je patogenni
a zpusobuje toto onemocnéni, a kterd ne.
To lze zjisfovat v ramci studie tfeba v ro-
diné, kde se tato varianta vyskytuje u lidi,
ktefi rakovinu maji. Jenze takovych pfipa-
di, jak tuto mutaci zmapovat, je v populaci
velmi mélo. Pokud se v§ak mizeme podi-
vat do srovnévacich databézi a porovnat ji
se zdravou populaci, zjistime naptiklad, Ze
dand varianta, kterou jsme u pacienta dia-
gnostikovali, se ve standardni populaci na-
chazi kuptikladu u 5 % lidi. Pak si miizeme
Fict, Ze zfejmé rakovinu prsu nezpisobuje,
protoze by byla nesmirné astd.

M Jinymi slovy: pokud se vyskytuje ve
vysoké frekvenci, pak ziejmé patogenni
nebude?

Ano. Pokud se vyskytuje v nizké frekven-
ci, naptiklad pod 0,5 %, pak patogenni byt
muize. Poté nastupuji dalii metody, které to
provéti. Cili je to takové sito, kdy z pouhé-
ho posouzeni frekvence dané genové va-
rianty mizeme odhadnout, zda je, nebo
neni rizikové. Tak se to déla viude na své-
té, kde jsou tyto databdze velké a mezina-
rodni. Problém byl v tom, Ze my jsme doted

#adnou svou narodni referenéni databazi,
do niZ bychom se mohli podivat, nemé-
li. Navic lidé z naseho regionu, specificky
Slované, v téchto mezindrodnich regist-
rech ani nejsou reprezentativné zastoupeni,
protoZe u nas velké sekvena¢ni projekty ne-
bézely. To je divod, pro¢ jsme databdzi vy-
tvofili. Poskytuje popula¢ni srovndni pro
béznou diagnostiku pacienti, a to nejenom
unadorovych onemocnéni, ale u jakychko-
liv geneticky podminénych chorob.

-V genetice nadoru
existuji velkeé
rasové rozdily.”

B Chépu spravné, Ze pokud bych si necha-
la osekvenovat sviij genom, miizu se do-
zvédéti budoudi riziko nékterych chorob?

Ano, urtité. Z analyzy prvni tisicovky vzor-
ki celého genomu vyplyva, ze ve zdravé re-
feren¢ni populaci se nachézeji priblizné
3 aZ 4 % osob, tedy zhruba 300 tisic lidi,
se zdvaZnym genetickym rizikem vzniku
chorob, jez lze z velké ¢asti sniZit cilenou
prevenci. Také jsme zjistili, Ze gen BRCA1
a BRCA2 ma v eské populaci zhruba
0,9a% 1% osob. V Ceské republice tedy béha
kolem 100 tisic nosi¢t patogenni nebo vel-
mi pravdépodobné patogenni mutace to-
hoto genu, coz odpovida velikosti populace

v ,Ctyfi z deseti nadori jsou preventabilni, tedy da se jim predejit zdravym Zivotnim

zhruba méstu Olomouc. A tito lidé by si za-
slouzili specifickou prevenci zaméfenou na
vyskyt rizikovych nédorovych onemocné-
ni. Diky préci 1ékatskych genetikii v Ceské
republice zatim vime asi 0 12 a 13 tisicich
jedincich, ktefi jsou ve sledovani pro néja-
ké dédi¢né nadorové onemocnéni a budou
vyZzadovat celozivotni preventivni pééi. To
znamend, Ze velka ¢ast populace o svém ge-
netickém riziku stle nevi. Mohou to vSak
zjistit pravé diky analyze genomu.

M Jaki vSechna onemocnéni nebo dis-
pozice pro né je mozné timto zpiisobem
odhalit?

Americkou spolecnosti pro lékafskou ge-
netiku a genomiku (ACMG) je doporu-
¢eno k reportovéni asi 73 geni, které jsou
néjak klinicky vyznamné a maji jedno-
zna¢nou vypovédni hodnotu v rdmci ge-
neticky podminénych chorob. Naptiklad
jde o geny vazané na vznik kardiomyopa-
tif (onemocnéni, kdy je poskozeny, zesile-
ny nebo oslabeny srdecni sval, a kviili tomu
srdce hiife pumpuje krev do téla, pozn. red.),
jez mohou vést k malignim arytmiim, tedy
poruchdm srde¢niho rytmu, a mohou &lo-
véka ohrozit na Zivoté. Dile takto mizeme
odhalit dispozice pro maligni hypertermii,
coZ je nebezpelna reakce organismu na
nékterd anestetika poddvand pfi narkéze
(v reakci na né miize dojit k prudkému zvy-
Seni télesné teploty a extrémnimu zrychleni
metabolismu ve svalech, pozn. red,), nebo
genetické rizika pro familidrni hypercho-
lesterolemii, tedy nebezpecné vysokou hla-
dinu cholesterolu, s niZ je pak mozné néco
délat, tedy 1écit ji.

M Lidé, které jste osekvenovali a pak ana-
lyzovali, byli predpokladam zdravi dobro-
volnici, ktefi se diky tcasti vtomto progra-
mu dozvédi o svém riziku, je to tak?

Ano, je to tak. V tuto chvili obsahuje hlavni
darcovsky soubor udaje od 1 500 zdravych
darci. Teprve neddvno jsme je doanalyzo-
vali, vytvofili a zvefejnili databazi a nyni
budeme vysledky genetickych analyz sdé-
lovat G¢astnikim studie. TakZe ano, svoje
riziko se kazdy dozvi, ale samozfejmé bu-
deme postupovat v souladu s informova-
nym souhlasem. Pokud si to tedy clovék
nepral védét, nic mu sdélovat nebudeme.

B Prot by clovék nechtél védét, jestli ma
riziko néjaké choroby, zvlast pokud by ji
bylo mozné predejit?

I ja bych chtél v pfipadech, kdy se da one-
mocnéni piedejit, riziko znat. Na druhou



stranu nékteré véci asi neni uplné vhod-
né sdélovat. Naptiklad bych urdité nechtél
védét, Ze kolem pétatficeti dostanu velmi
pravdépodobné Huntingtonovu chorobu
(dédicné neurodegenerativni onemocnéni
mozku, pri némz postupné odumiraji ner-
vové buriky, hlavné v oblasti mozku, kterd
Fidi pohyb, mysleni a emoce; nemoc je ne-
vylécitelnd, pozn. red,). Na druhou stranu
u Alzheimerovy nemoci existuji urdité ri-
zikové alely, tedy varianty geni, jez prav-
dépodobnost vzniku nemoci zvysuji, ale
samy o sobé ji nemuseji zpusobit. KdyZz
tohle pacient vi a dodrzuje zdravy Zivotni
styl, ma pohyb, provadi mentélni cviceni
a podobné, opravdu miiZe sniZit riziko, Ze
se unéj nemoc projevi, pfipadné jeji nastup
oddalit. Oviem zminéni Huntingtonova
choroba je ptipad onemocnéni, kde riziko
Zadnymi soucasnymi metodami sniZit ne-
umime. Proto ma mit ¢lovék pravo rozhod-
nout, co chce a nechce védét. Etické aspekty
sdélovéani vrozenych dispozic k chorobam
jsou mimoridneé citlivou oblasti. Nejde jen
o samotnou informaci, ale také o to, zda je
pro pacienta skute¢né uzite¢nd, zda ji umi
spravné interpretovat a zda ma k dispozici
odpovidajici genetické poradenstvi a psy-
chologickou podporu. Sdélovani takovych
vysledkii proto musi byt vidy velmi citlivé,
individualni a respektujici svobodnou vol-
bu dlovéka.

M Lisi se genetika nadorii podle rasové
prislusnosti?

Ano, li8i, a dokonce existuji velké rozdily.
Konkrétné tfeba u nadoru plic jsou mezi

Alkohol, cigarety,
nadvaha... jsou pro
télo zatéi, s niz si musi
poradit, a pokud je
napor prilis intenzivni
a dlouhodoby, zpisobi
neopravitelné mutace
v nasi DNA, coZ zvysuje
\ riziko nddorovych

onemocnéni.

Asijci a kavkazoidni bélo$skou populaci
(starsi oznaceni pro lidi evropského a bliz-
kovychodniho pivodu, pozn. red) oprav-
du velké rozdily ve spektru mutaci a jejich
Cetnosti. Nékteré mutace jsou u Asijcti vy-

+Z hlediska uniku
informaci jde
o citliva data.”

razné ¢astéjdi a zplisobuji u nich naptiklad
lepsi odpovéd'nalé¢bu rakoviny plic. Velmi
dlouho se taky fesilo, pro¢ maji Afroame-
ri¢anky horsi prognézu u rakoviny prsu.
Meélo se za to, Ze je to socidlni dostupnos-
ti diagnostiky a 16¢by, ale zjistilo se, Ze je
to dané uréitym specifickym podtypem

nédoru, jenz se u této rasy vyskytuje s vét-
§i frekvenci. Pravé v souvislosti s rasovymi
rozdily se doporucuje, aby farmaceutické
firmy testovaly 1é¢iva napfi¢ rliiznymi ze-
mémi a kontinenty, tedy v populacich s vel-
kou genetickou rozmanitosti, abychom
védéli, zda nemd 1é¢ivo néjakou tcinnost
nebo vzicnou toxicitu specificky vdzanou
na konkrétni rasovy profil. Proto je vel-
mi dilezité tyhle rozdily sledovat, protoze
pak dokdzeme predvidat, pro koho je lé¢ba
vhodna.

M Je takové vySetieni dostupné béznému
Clovéku?

Ano, je. Pokud ma &lovék o takové vysetie-
ni zéjem, miize oslovit komeréni firmy, ale
izdravotnické zafizeni, v¢etné naseho tsta-
vu, kde se toto komer¢ni testovani nabizi.
Zajimal bych se ale o to, jestli testovéni pro-
biha u nés, ¢i aspon v ramci Evropské unie,
nebo se vzorky posilaji na opa¢ny konec ze-
meékoule. Pfece jen jde z hlediska iniku in-
formaci o dost citliva data. DuleZité je také
vybrat pracovi§té, jez ma k testovani pri-
slusné akreditace a je schopno zajistit také
navazujici genetické konzilium, tedy kon-
zultaci u lékafského genetika, ktery dokaze
vysledky interpretovat. Nélez v ramci sek-
venovani se musi ovéfit nezavislou meto-
dou a znovu potvrdit z nezévislého odbéru,
abychom méli jistotu, Ze nedoslo k chybé
nebo zdméné vzorku. Pokud se potvrdi, je
potieba lovéku vysvétlit, co to pro néjbude
znamenat napiiklad z hlediska reprodukce
a také po strance zdravotni.

M Na kolik takové testovéni dnes prijde?
Nedévno se objevila zprava, Ze genom lze
sekvenovat za 100 dolart (necelych 2 200 K¢,
pozn. red.). Ale pozor, to jsou materidlové

v .Clovék ma mit pravo rozhodnout, co chce a nechce védét. Etické aspekty sdélovani

vrozenych dispozic k chorobim jsou mimoradné citlivou oblasti,” Fika doc. Hajduch.
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» Doc. MUDr. Marian Hajdiich je
lékatskym Feditelem Narodniho tstavu pro
vyzkum rakoviny (NUVR) a také feditelem
Ustavu molekularni a transla¢ni mediciny
Lékai'ské fakulty Univerzity Palackého

a Fakultni nemocnice Olomouc i nérodni
vyzkumné infrastruktury pro translaéni
medicinu (EATRIS-CZ).

naklady. Vysledky je pak potfeba umét také
interpretovat, takze celkova ¢astka je samo-
zfejmé vys§i.

B Zkousela jsem si ceny dohledat na in-
ternetu a ten rozptyl byl obrovsky, a to od
10 tisic do 30 tisic korun. Jaka ¢astka odpo-
vida realité?

Redlné se ceny za celogenomové sekveno-
véni pohybuji okolo 20 tisic K¢&. Cena viak
zévisi do velké miry i na tom, v jakém roz-
sahu laboratof analyzu provadi, a tomu
laik nemusi vzdy uplné dobfe rozumét.
Existuji totiZ laboratofe nabizejici analyzu
jen omezeného vyseku gent, coZz miiZe pro
fadu véci stacit, tfeba kdyZ ¢lovéka zajima-
ji dispozice pro jednu konkrétni chorobu.
Pro dalsi onemocnéni to uz ale stadit nebu-
de. ZileZi na tom, co od toho kdo o&ekéava.
Myslim, Ze uZ nyni je oviem cena na tako-
vé trovni, Ze si ji vétsina béznych lidi muze
dovolit. Pfece jen jde o vysetfeni, jeZ staci
absolvovat jednou za Zivot.

B Co vSechno bych se mohla z takové ana-
lyzy genomu dozvédét o svém ditéti, tedy
kromé dispozick nemocem?

Z genomové analyzy lze s uréitou prav-
dépodobnosti odhadnout nékteré vroze-
né znaky, naptiklad barvu odi, a do ur¢ité
miry i genetickou predispozici k nékterym
vlastnostem souvisejicim se sportovni vy-
konnosti nebo nachylnosti k zavislostem.
U téchto komplexnich vlastnosti vSak ge-
netika sama o sobé nerozhoduje. Sportovni
talent, vhodnost konkrétni discipliny i rizi-
ko zévislosti jsou vysledkem souhry mnoha
geni a vliva prostiedi, vychovy, tréninku
a zivotniho stylu. Geneticka informace tedy
miiZe pfinést zajimavé doplijici poznat-
ky, nicméné nelze z ni spolehlivé vyvozovat
jednoznaéné zavéry o budoucnosti ditéte.
I preference nékterych chuti a viini, napti-
klad vztah ke koriandru, maji genetickou
slozku, ale ani zde nejde o absolutni urceni.
B Myslite, Ze genomika, jak se fika zkou-
mani celého genomu, a sekvenovani, tedy
«cteni” jednotlivych jeho ¢asti, zméni bu-
doucnostprevence nékterych onemocnéni?
Jednoznac¢né, ostatné méni ji uz ted. Vy-
soce rizikovi jedinci podstupuji specidlni
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preventivni programy s cilem zachytit je-
jich onemocnéni nebo dispozici k nému
véas. Pak uZ nastupuji na trajektorii pre-
vence specifickou pro konkrétni onemoc-
néni. Minimalné jim 1ékaf doporuéi upra-
vu zivotniho stylu, poradi, jakym lékiim se
vyhnout, nebo pfimo nasadi preventivni
1é¢bu vztaZenou k dispozici, jez se u nich
objevila. Naptiklad u nékterych dédi¢nych
forem poruch srde¢niho rytmu se muze
implantovat kardioverter-defibrilator. Ze-
jména u vybranych pacientii s vysokym

«JysSetfeni genomu
je cenové stale
dostupnéjsi.”

rizikem Zivot ohrozujicich komorovych
arytmii slouzi hlavné k rozpoznéni a ukon-
Ceni téchto arytmii. Neni to samozfejmé
univerzlni feSeni pro kaidou genetic-
ky podminénou arytmii ani pro kazdého
sportovce s podezfenim na ni. Ve sprav-
nych indikacich pak defibriltor v ptipadé
srde¢ni zdstavy rytmus obnovi, a ¢asto tak
zachrani ¢lovéku Zivot. Sekvenovéni geno-
mu je jiZ nyni technicky i finanéné mno-
hem dostupnéjii a jeho cena bude v ase
dale klesat. Myslim, Ze v dohledné dobé

se do¢kdme toho, Ze pfinejmensim viech-
ny nové narozené déti budou mit toto vy-
Setfeni provedené. Ostatné ¢aste¢né uz se
provadi nyni, a to v rdmci novorozenec-
kého screeningu v kombinaci genetického
a biochemického testovéni, kdy se hledaji
nejéastéjsi geneticky podminéné choroby,
jako je napriklad cysticka fibroza a spinalni
muskuldrni atrofie (u prvni jmenované cho-
roby télo tvori pfilis husty hlen, ktery ucpd-
vd orgdny, hlavné plice, u té druhé zase po-
stupné odumiraji nervové buriky v mise, jez
oviddaji svaly, pozn. red,). Vétim, Ze spekt-
rum geni, které se budou takto vysetfovat,
se bude rozsifovat, az se nakonec zjisti, Ze
spiSe nez vybér uritych geni je lepsi osek-
venovat cely genom nebo pfinejmens$im
exom (Cdst genomu obsahujici kddujici édsti
gentl, pozn. red.). A ta doba se velmi rychle
blizi.

B Kdy se toho podle vis dotkame?

Tézko se to odhaduje, navic pokrok jde vét-
$inou rychleji, nez bych tipoval. Myslim, Ze
do 10 let ale proniknou sekvena¢ni techno-
logie do béiné populace, a véfim, Ze je to
docela realisticky odhad. Samoziejmé viak
potad budou lidé, ktefi to ne-
budou chtit védét, a je potfeba
to respektovat. !
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