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Genomika je obor genetiky, ktery vyuziva znalosti druhové specifického zépisu kompletniho souboru gent (sekvence
genomu) a moznosti genom nebo jeho ¢ast (napt. koédujici ¢dst genomu — exom, nebo skupinu gent asociovanych
s uréitou chorobou) vy$etfit u uréitého jedince nebo rodiny. Ctyfpismenny zéapis lidského genomu (kombinace &tyr
basi DNA) byl precten v letech 1990-2003 v rdmci mezinarodniho Human Gene Project (HGP) a diky pronikavému
metodickému zlepSeni poslednich let — sekvenénim technikdm nové generace — NGS a array technikdm — se genomika
stava klinickou sluzbou. Reprodukéni genomika se primarné zabyvéa zakladnim vyzkumem gametogeneze a embryo-
geneze, ale jeji principy Ize vyuzivat i v prekoncepéni a prenatélni diagnostice. Prispévek informuje o sou¢asnych moz-
nostech genomiky v klinické reprodukéni mediciné:

1. Prekoncepéni vysetieni skrytého nosi¢stvi definovanych recesivnich mutaci s vysokou expresivitou u potenci-
alnich rodi¢d — napriklad mukovisciddézy. Komeréné jsou nabizeny testy stovek zndmych mutaci u cca 100 nej-
CastéjSich chorob s recesivni dédi¢nosti.

2. VlySetieni submikroskopickych chromozomalnich aberaci u produktt koncepce.

3. Komplexni preimplantaéni vySetfeni embryi (comprehensive PGD) souc¢asné pro familiarni genové/genomové
mutace a de novo vzniklé aneuploidie.

4. VysSetteni produktl koncepce a materialu plodd s pozitivnim ultrazvukovym nélezem.

5. Neinvazivni prenatélni vySetieni (NIPD) familidrnich fetalnich mutaci a aneuploidii de novo.

VySe uvedené moznosti jsou pfipraveny ke klinickému pouziti. Pfekazkou jejich implementace je jednak cena — vétsi-
nou je nutné nové, v soucasnosti extremneé drahé pfistrojové vybaveni — a jednak metodicka a mentalni nepfipravenost
jak expertl, tak konzumentl. Genomika také zatim ¢aste¢né zvladla jen svou zakladni - anatomickou (strukturni) ¢ast.
Od dalsich — funkénich — aspektd genomiky Ize o¢ekévat pochopeni patogeneze a fenotypu geneticky podminénych
chorob a také cilenou terapii.
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