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Celosvétové je geneticka diagnostika zaloZena
na Spickovych védeckych poznatcich. V posled-
nim desetileti navic doslo k rychlému zavadéni
védeckych vysledkt do kazdodenni molekularné-
genetické diagnostické praxe a genetika tak zaci-
na mit vyznamny dopad na vétSinu klinickych
oboru. Molekularné-geneticka diagnostika (nebo
také DNA diagnostika) se stdva neméné vyznam-
nym oborem, jako jiZ jeji ,zavedenéjsi kolegyné“ —
klinicka biochemie. S tim souvisi i skute¢nost, ze
genetické laboratofe (DNA diagnostika, cytoge-
netika a biochemicka genetika) zacinaji rozvijet
stejnou problematiku organizace prace a kontrol
jakosti (certifikace a akreditace podle norem
IS0), ktera jiz delsi dobu existuje v doméné kli-
nické biochemie. Zkratka DNA diagnostika opou-
§ti prevazné vyzkumné laboratoie a stava se
rutinni diagnostickou disciplinou [1, 2].

Je tfeba mit na paméti, Zze nekvalitni DNA dia-
gnostika a neptesné ¢i zavadéjici nasledné gene-
tické poradenstvi muzZe zpusobit velké problémy
nejenom pacientum, ale na rozdil od jinych oboru
i jejich rodinam. Meziro¢ni nartast DNA diagnos-
tiky v zemich Evropské unie navic pokracuje
doslova zavratnym tempem, které se pohybuje
mezi 100 az 300 % [3]. Existuji kvalifikované
odhady, Ze v ramci rozsireného Evropského spo-
lec¢enstvi trpi néjakou geneticky podminénou cho-
robou okolo 30 milionu lidi! Jak nové, tak stava-
jici c¢lenské staty shledavaji, ze geneticka
onemocnéni predstavuji stale vétsi bfemeno pro
jejich zdravotnické systémy, piiéemz posledni
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odhady Evropské komise hovoii piiblizné o pti-
mych nakladech v ¥adu 700 milioni EUR ro¢né.

Projekt EuroGentest, financovany z vyzkum-
nych prostiedktt 6. ramcového programu Evrop-
ské komise (www.eurogentest.org), esi v prabeé-
hu let 2005-2010 komplexni problémy spojené
s genetickou diagnostikou vytvoirenim evropské
sité ,excellence (Network of Excellence)“ v oblas-
ti genetického vySetifeni — tj. molekularni gene-
tické a cytogenetické diagnostiky, biochemické
genetiky, véetné zvySeni kvality genetického
poradenstvi.

Celkova filozofie projektu EuroGentest spociva
v integraci jinak rozttisténych narodnich aktivit
v této oblasti a jejich prevedeni na spoleéného
jmenovatele. V podstaté se jedna o jakousi ,sit
siti“. Tento organizaéni model funguje tak, Ze
podporuje neustavajici cyklus kritické profesni
sebereflexe na narodni a evropské urovni. Takto
projekty 5. rdmcového programu a paralelni pro-
jekty 6. ramcového programu Evropské unie.
EuroGentest zah4jil aktivni spolupraci naptiklad
s projekty Orphanet (www.orpha.net), EMQN
(www.emqn.org), CF Network (www.cfnetwork.
be), ERNDIM (www.erndimqa.nl/) a SAFE
(www.safenoe.org). Projekt mé rovnéz plnou pod-
poru Evropské spoleénosti 1ékaiské genetiky
(www.eshg.org) a Evropské cytogenetické asocia-
ce (www.biologia.uniba.it/eca/).

Diky ucasti prednich expertiu z celé Evropy
vytvari projekt EuroGentest potiebnou infra-




strukturu a prostiredky, pokyny a procedury, kte-

ré zajisti strukturalizaci, harmonizaci a zlepSova-

ni celkové jakosti vSech genetickych sluzeb v EU.

Tento Siroce pojaty projekt rovnéz zahrnuje

vSechny relevantni otazky spojené s genetickym

vySetfenim, véetné otazek pravnich, otazek

z oblasti zdravotnické politiky a dopadu na eko-

nomiku zdravotnictvi, prav duSevniho vlastnictvi

a etickych a spoleéenskych otazek. Projekt tesi

i slozitou problematiku lékatské mléenlivosti ¢i

informovany souhlas pacientt nebo jejich zakon-

nych zastupct v souvislosti s dopady genetického
vySetieni nejenom na pacienta, ale i jeho S§irsi
rodinu.

Na zékladé tohoto celkového cile pak byly sta-
noveny nasledujici hlavni ukoly projektu:

* Vytvorit vysoce kvalitni sit referenénich praco-
vist, poskytujicich komplexni geneticka vyset-
feni.

® Podporovat vyzkum, fadné vyuzivani, kontrolu
a zajisténi jakosti a adekvatni ¥izeni genetic-
kych sluzeb.

e Harmonizovat akreditace laboratoii zabyvaji-
cich se genetickym testovanim a certifikace
systému externi kontroly jakosti (EQA) pro
oblast cytogenetiky, biochemické a molekular-
ni genetiky na evropské, regionalni i narodni
arovni.

* Vytvorit postupy a pokyny pro validaci metod
a technologii pouZivanych pii genetickém
vySetieni.

* Identifikovat souéasné i budouci potieby pro
referenéni métreni, procedury a kontrolni
materialy pro laboratorni analyzy pouzivané
pti DNA a biochemické diagnostice.

* Poskytnout genetickym pracovniktim zdravot-
nického sektoru, koncovym uzivateliim i uia-
dim ptsobicim ve zdravotnictvi portfolio infor-

macnich zdroju zajisténé jakosti a nastroju

medicinské informatiky.

e Zlepsit kvalitu sluzeb genetického poradenstvi
a sjednoceni postuptt v ruaznych evropskych
zemich.

* Ptipravit seznam organizaci poskytujicich
a produkujicich vzdélavaci materidly pro
odbornou verejnost a pacienty.

¢ Definovat jednotna kritéria pro pregradualni
a postgradualni vzdélavani v genetice a vyhod-
nocovat narodni nebo soukromé doskolovaci
aktivity.

Projekt EuroGentest by se postupné mél stat
modelem pro podobné iniciativy v rozvojovych
zemich a pro jejich rozvoj zajistit ptihodnou insti-
tucionalni podporu. V této souvislosti byl jiz za-
pocat v roce 2007 dalsi paralelni projekt 6. ram-
cového programu Evropské unie — Capability
(www.capabilitynet.eu), ktery poznatky z Euro-
Gentestu operativné prenasi do partnerskych
rozvojovych zemi.

Celkova koordinace projektu je zajisStovana
hlavnim feSitelem a operativni manazerskou
skupinou (,Steering Group“), odpovidajicich za
kazdodenni chod a rozvoj projektu. Poradni sbor
projektu se sklada ze zastupct narodnich spoleé-
nosti pro 1ékaiskou genetiku, predstavitelu bio-
technologickych firem, reprezentant statnich
uradt, ministerstev zdravotnictvi a Skolstvi jed-
notlivych ¢lenskych zemi Evropské unie, véetné
zastupcu americkych genetickych spoleénosti
a regulaénich organu (jako je napriklad CDC).
Toto vSe zajisStuje maximalni kvalitu ¥eSeni pro-
jektt a operativni usmérnéni projektu podle
poslednich vysledka védeckého vyzkumu.

V ramci sité EuroGentest existuje Sest zaklad-
nich pracovnich jednotek (tab. 1). Kazda jednotka
je rozdélena do jednotlivych pracovnich skupin

Tab. 1. Sest zakladni jednotek projektu EuroGentest.

Jednotka 1 Rizeni jakosti a akreditace
genetického testovani

Jednotka 2 Informacéni zdroje a bioinformatika

Jednotka 3 Klinicka genetika

Jednotka 4 Etické, pravni a spolecenské otazky

Jednotka 5 Vyzkum a nové technologie,
problematika patentt

Jednotka 6 Vzdélavani a komunikace s pacienty

Elisabeth Dequeker (Belgie),
Michael Morris (Svycarsko)

Segolene Ayme (Francie),
Bruno Dallapiccola (Italie)

UIf Kristoffersson (Svédsko),
Joerg Schmidtke (Némecko),
Helena Kiéridinen (Finsko),
Jorge Sequeiros (Portugalsko)

Herman Nys, Kris Dierickx (Belgie)
Bert Bakker (Nizozemsko),

Milan Macek Jr.(Ceska republika),
Gert Matthijs (Belgie)

Alastair Kent (GIG, Velka Britanie),
Domenico Coviello (Italie)
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a jejich piislu§nych pracovnich ,bali¢cka“ (Work-
packages — tj. jasné vytycenych cili a metod
jejich feseni, véetné definovanych vystupt). Mezi
vedoucimi jednotek a koordinatory pracovnich
ybaliCkd”“ jsou zastupci vétsiny evropskych zemi
a jejich aktualni piehled je uveden na vyse uve-
dené webové strance projektu.

Na nagem pracovisti jsme zapojeni do technic-
ké evaluace modernich metod detekce nezna-
mych mutaci (Jednotka 5. projektu) na podkladé
analyzy ktivek tani s vysokym rozlisenim
(HRMCA - High Resolution Melt Curve Analy-
sis). Studie ma za cil posoudit citlivost, specifici-
tu a robustnost HRM na zékladé analyzy klinic-
kych DNA vzorkti genu pro rakovinu prsu —
BRCA1. Piedbézné vysledky napovidaji, Ze pro
mutaéni skenovani bude metoda HRM dobie vyu-
zitelnd v Kklinicko-diagnostickych laboratotich.
V této souvislosti se nase pracovi§té rovnéz podi-
li na vytvaieni obecnych doporuéeni pro validaci
molekularné-genetickych metod v ramci Jednot-
ky 1. projektu. Byly stanoveny a definovany
zakladni valida¢ni parametry. Déle jsou rozpra-
covany konkrétni valida¢ni postupy pro nejéasté-
ji vyuzivané molekularné-genetické metody.

Koneéné v ramci jednoho z dualezitych dkola
projektu vytvarime pokyny pro validaci metod
a technologii pro vySetfovani mutaci genu pro
cystickou fibrézu (CFTR), ktera predstavuje jed-
no z nejéastéji vySetfovanych monogennich one-
mocnéni vibec. Jedna se tak o prvni krok v pilot-
nim projektu pro ptipravu metodickych pokynt
pro validaci/verifikaci metod, a to jak komeréné
dodavanych kitu, tak i metod vyvinutych samot-
nymi laboratoiemi. Jednim z nejzavaznéjsich
vystupu této studie byla skutec¢nost, Ze az 50 %
laboratoii, které se zucastnily této studie, svévol-
né modifikuji protokol vyrobce, prestoze jde o tzv.
CE oznacené (tj. plné validované) kity. V tako-
vém pripadé kazda modifikace komeréniho proto-
kolu musi byt danou laboratoti fadné validovana.
Tato studie umozni zvySovat kvalitu diagnostické
péce i v tomto ohledu, protozZe stale vice laborato-
ti misto ,doma vyvinutych metod“ za¢ina pouzi-
vat komeréni diagnostické soupravy. Nase praco-
visté se rovnéz podili na stanoveni miniméalnich
standarda pro pregradualni a postgradualni vyu-
ku 1ékatské genetiky ve spolupraci s pracovniky
katedry lékarské genetiky IPVZ Praha
(Www.ipvz.cz).

Od zahajeni projektu EuroGentest v lednu
2005 doslo k podstatnému pokroku a v souc¢asné
dobé jsou jiz plné rozvinuty vSechny planované
aktivity. Konaly se rovnéz ruzné seminérte,
schuizky expertt i mezinarodni sympozia. Malé
a stfedni podniky se aktivné zapojily do tvorby
webovych stranek a do technologickych aspekta

projektu. Ve spolupraci s projektem Orphanet
vznika tustfedni databaze evropskych genetic-
kych laboratoti a bylo jiz dosazeno podstatného
pokroku v oblasti identifikace dostupnych néarod-
nich vzdélavacich materialta pro pacienty a jejich
rodiny. Koneéné dochazi i k propojeni narodnich
zastupct spoleénosti pro lékaiskou genetiku do
aktivit projektu — tj. véetné Spoleénosti 1ékaiské
genetiky (www.slg.cz). Aktualni informace lze
ziskat na podrobné webové strance projektu, kde
jiz v soucasné dobé existuje cela fada zajimavych
informaci k bezplatnému stazeni. Zde je také
mozné se registrovat na jednotlivé skolici akce
a odborné workshopy.

Zasadnim problémem projektu je vSak pietr-
vavajici rozdilna praxe v oblasti 1ékarské geneti-
ky v rtznych ¢astech Evropské unie. Tento pro-
blém je vSak zmirnovan nadSenim a obétavosti,
které ucastnici projektu prokazuji. Bohuzel ptilis
Casto stoji genetické vySetteni, naptiklad ve srov-
nani s vySetfenim na rakovinu, pohlavné pienos-
né ¢ kardiovaskularni choroby, na narodni urov-
ni na poslednich Zebti¢cich politickych priorit...
Z tohoto duavodu, stejné jako ze ziejmych davodu
potfebnosti standarda pro genetické vySetieni, je
mozné dosdhnout vysledkti pravé prostiednic-
tvim projektu tohoto rozsahu a zaméieni.

Podporeno projektem EuroGentest (FP6-
512148) a VZ FNM 00064203.
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