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Snaha o precteni lidského genomu ve svém disledku vedla nejen k ziskani poznatka o
lidské genetické informaci, ale také k vyvoji novych sekvenaénich metod a technologii. Pro
udrzeni kroku s rozvojem v oblasti genetiky se na fad¢ klinickych i vyzkumnych pracovist’ do
bézného provozu zavadeji pristroje druhé generace na principu masivniho paralelniho
sekvenovani. Na trhu dnes dominuji Ctyfi platformy — Illumina, Solid, Ion Torrent a 454 Life
Technologies. Proces celé sekvenacni analyzy lze shrnout do tifi hlavnich krokl — pfiprava
sekvenacni knihovny, sekvenovani a detekce nukleotidi a analyza dat. Kazd4 ¢ast analyzy
uskali, kterym je vhodné se vyhnout ¢i minimalizovat jejich vliv na finalni vysledek analyzy.
V poslednich nékolika letech jsou vyvijeny i nové metody oznacované jako tieti generace
sekvenovani, které umoziuji ¢teni jediné molekuly nukleové kyseliny bez jeji amplifikace.
NGS technologie dnes umoznuji, aby si kazdé pracovisté zvolilo sviyj pfistup k sekvenovani,
piicemz si laboratot zvoli, zda ke svému vyuziti potfebuje data ziskana celogenomovym
sekvenovanim, sekvenovanim exomu, ¢i bude testovat urcitou skupinu genti v tzv. panelu.

V praktické ¢asti prace bylo popsano zavedeni metody sekvenovani nové generace na
klinickém genetickém pracovisti a optimalizace potiebnych krokii. Ve spolupraci
s kardiologickou klinikou FN Motol a IKEM byl vybran zkuSebni soubor 191 pacient
s diagn6zou hereditarni kardiomyopatie pro detekci zadrodecnych mutaci. U 65 z nich byl
pouzit panel TruSight Cardiomyopathy, ktery dokéazal odhalit kauzalni mutaci u 48 pacientd.
U dalSich 126 vzorkli ze 42 rodin byl vySetfen klinicky exom kitem TruSight One, ktery
odhalil kauzalni mutace u 27 rodin. Uginnost NGS metod byla také otestovana na skupiné 8
pacientli z 3 rodin se zavaznou genetickou zatézi, u nichz byl vySetfen cely exom o délce 37

Mb.



