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i. KLINICKA HODNOTA DIAGNOSTIKY

Diky obrovskému pokroku v mediciné a molekularni biologii, zejména v oblasti sek-

venovani nukleovych kyselin, se v poslednich deseti letech stale ¢astéji hovori o prisli-

bu personalizované zdravotni péce, tedy péce o pacienta jako o unikatni individuum

s neopakovatelnou rodinnou historii, navyky a zlozvyky, genotypem a fenotypem, fy-

ziologii a metabolismem. Napiiklad cilena 1é¢ba nadorovych onemocnéni na zakladé

molekularniho profilu DNA niadoru se dnes dostava do klinické praxe.

Personalizovana medicina:

Realita, nebo fikce?
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Jaké v$ak pred nami stoji vyzvy ¢i piekaz-
ky, abychom kazdy z nas méli sviij zcela
soukromy a specificky profil uloZeny
v chytrém telefonu a v ptipadé potieby
1é¢by nebo zdkroku by tyto udaje infor-
movaly naseho lékate o postupu, ktery

bude pro nas nejucinné;jsi?

V prvni fadé je to nedostate¢na znalost
molekularni fyziologie a mechanismu
mnoha onemocnéni. Navzdory pokroku
na tomto poli jsou velké studie za po-
uziti vSech dostupnych metod ,,-omics®,
nejlépe na jednobunécné urovni, u vel-
kého poctu pacientt a po dobu dostate¢-
né dlouhou, abychom méli korelace se
zdravim jednotlivce, nesmirné nakladné.
Celonérodni studie tohoto rozsahu jsou
mozné pouze ve zdravotnich systémech
s univerzalnim pojisténim a idealné
s jednim platcem, jako je tomu napiiklad
v UK. Moznou alternativu v této oblasti
predstavuji nové inovativni designy kli-
nickych studif jako napt. typu Nofl, kde

si je kontrolou kazdy pacient sim sobé,

nebo studie typu ,umbrella“ a ,,basket®

Dalsi bariérou jsou historické metody
ptipravy vzorkt v mediciné pro diagnos-
tické tcely. Vétsina metod pouzivanych
v patologii je 200 let starych a stale se vy-
ucuji na lékarskych fakultach. Proto je du-
lezité nejprve zménit systém vzdélavani
lékarskych profesionali na univerzitdch.
Historické metody klasifikace nadort,
zaloZené na systému TNM Staging, byly
vyvinuty v letech 1942-1952, tedy dfive,
nez byla objevena struktura DNA. Dnes
se uc¢ime, Ze molekularni profily mnoha

nadort s touto klasifikaci nesouhlasi.

V diagnostické praxi je také treba zmé-
nit standardni postupy, jako naptiklad
molekularni analyzy nadorové tka-
né, které se provadéji z mnozstvi Casto
3 000-10 000krat mensiho, nez by bylo
potieba pro kompletni obraz o genomo-
vych alteracich v nadoru. Zbytek nadorové
tkané se v nemocnicich likviduje a nikdy

se do diagnostické laboratofe nedostane.

A nakonec je tady bariéra analyzy obrov-
ského mnozstvi dat. Postupy pro analy-
zu ,,Big Data“ vlastni Google, Facebook,
Amazon a Microsoft, firmy, které navzdo-
ry snaham proniknout na pole biologie
a mediciny nemaji dostate¢nou expertizu.

Interdisciplindrni pfistup je tedy nezbytny.

Co je a bude vyzvou, je GDPR (ochra-
na osobnich udaji) a regulace sdileni
zdravotnich dat pacientd. Otédzka, kdo
zdravotni data ,vlastni. Otazka zmény
regulaci a novd pravidla pro registraci

a uhradu inovativnich molekul.

No a uplné na konec, kazdd medicina,
i ta personalizovand, prece jenom zacina
u kazdého z nas, jak pacientd, tak 1éka-
fi. Neméli bychom se o svoje zdravi vic
zajimat, vzdélavat se z odbornych zdroji
a nevéfit vSemu, co najdeme na internetu?
Kolik pacientdr s diabetem by si zlepsilo
krevni cukr, kdyby pravidelné cvi¢ili? Ko-
lik 1ékard, i onkologt, stale koufi? A v 1é-
katské ordinaci by pani doktorka nebo pan
doktor méli mit vic ¢asu nez jen pét minut,
aby pacient odchazel s pochopenim sdéle-
ného a jako skute¢ny partner pfistupujici

aktivné ke svému vlastnimu zdravi.
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Ve svém bohaté profesni historii se vénoval vyvoji DNA analytickych metod, v dubnu 2000 se stal ¢lenem tymu a spoluvynalezcem
nékolika klicovych slozek Roche 454 Life Sciences DNA sekvenc¢niho systému, véetné emulzni PCR. V roce 2006 se Jan zaméfil na

aplikovani 454 Next Generation Sequencing (NGS) k odhaleni vzacnych genetickych variant zptsobujicich onemocnéni ¢lovéka
a patftil k prvnim, kdo NGS aplikoval k profilovéni lidského imunitniho systému. Dale zkoumal inovativni imunosekvenovani
a vyvinul novou metodu pro parovani sekvenci imunitnich receptorovych fetézcii. V roce 2014 nastoupil do spole¢nosti Roche
Sequencing Solutions Pleasanton, Kalifornie, kde od té doby provadi vyzkum biomarkerd. V tomto roce se ti¢astnil interniho

| vyménného programu Roche Diagnostics, v jehoz ramci ptisobil po 3 mésice v Ceské republice.
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