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Vyvoj a testovanie molekularnych a informatickych metéd na
efektivhu charakterizaciu a interpretaciu klinicky relevantnych
mikrosatelitovych repetitivnych motivov z genomickych dat

Spolo¢nost Geneton, s.r.o. sa podiela na realizacii projektu financovaného zo
zdrojov Statneho rozpoctu prostrednictvom schémy Statnej pomoci v gescii Agentury
na podporu vyskumu a vyvoja. Z celkovej vysky poskytnutého prispevku 268 500,00
EUR, su pre potreby spolo¢nosti Geneton s.r.o. alokované prostriedky v celkovej
vySke 96 420,00 EUR.

Nazov a sidlo prijimatela:
GENETON s.r.0., llkovicova 8, 841 04 Bratislava

Nazov projektu:

GenoMicrosat - Vyvoj a testovanie molekularnych a informatickych metod na
efektivnu charakterizaciu a interpretaciu klinicky relevantnych mikrosatelitovych
repetitivnych motivov z genomickych dat

Kéd projektu:
APVV-18-0319

Vyska poskytnutého prispevku:
268 500,00 EUR

Ciel projektu

Cielom projektu je vyvinut volne dostupny, spofahlivy a pouzivatelsky priatelsky
bioinformaticky nastroj na skumanie Specifickych aspektov réznych STR motivov,
ktory by umoznil, na zaklade masivne paralelného sekvenovania (MPS), zavedenie
vySSej urovne molekularnej diagnostiky ochoreni zapriCinenych expanziami
repetitivnych motivov a neinvazivnej detekcie mikrosatelitovej instability u pacientov
s Lynchovym syndrémom.

Délezitymi zlozkami vyvijaného nastroja by mali byt preto moduly umoznujuce
extrahovanie informacii, akymi su pocty opakovani aliel konkrétnych lokusov s
prislusnou zygozitou, exaktna sekvencia konkrétnych aliel, faza parcialnych Casti
motivov v pripade komplexnych motivov, znaky instability motivov, a v neposlednom
rade aj pritomnost pripadnych patologickych expanzii poc¢tov opakovani

Oc¢akavané vysledky projektu

Aj ked obrovské pokroky boli dosiahnuté v moznostiach identifikacie drvivej vacsiny
typov genetickej variability na genomickych urovniach, jedna trieda DNA variantov
vS8ak stale zostava, kvoli urCitym technickym limitaciam, akoby nedorieSenou aj v ére



pokrocilych high-throughput genomickych analyz. Tou su mikrosatelitové motivy, a to
aj napriek ich obrovskému biomedicinskemu vyznamu. vyhodou genomickych analyz
zaloZenych na technikach MPS je, Ze ponukaju moznost hodnotit’ cely subor génov v
jedinej analyze, ktoré v kombinacii spolotne modzu predstavovat velmi vyznamnu
informacnu  hodnotu presahujucu ramec klasickej monogénovej molekularnej
diagnostiky, ako sme ju poznali doteraz. Tym padom aj ich dopad a aplikacna uroven
mbézu byt naozaj komplexné a zasahujuce do vSetkych urovni starostlivosti o
pacientov, od prognostiky, cez prevenciu a diferencialnu diagnostiku, az po terapiu,
ale aj v mnohych inych aspektoch. Efektivhe zahrnutie komplexnych informacii o
STR lokusoch (nielen genotyp, ale aj sekvencia, faza ak su komplexné, pritomnost
expanzie, atd.) na celogendmovej urovni by preto tiez prinasali doélezité informacie,
presahujuce ramec klasickej monogénovej diagnostiky. Svoj aplikaény potencial by si
nasli aj v oblastiach, akymi su komplexné a civilizaéné ochorenia, farmakogenomika,
nutrigenomika, diagnostické biomarkery, “rekreacna“ genomika, testovania
genografického pdvodu, paternitné testovania (nielen sukromné ale aj odborné pri
potvrdeni rodinnych vztahov napr. pri trio analyzach), ale aj v mnohych inych
oblastiach.

Partneri projektu:
o Biomedicinske centrum Slovenskej akadémie vied — Ustav klinického
a translacného vyskumu, Dubravska cesta 9, 845 38 Bratislava
o Univerzita Komenského v Bratislave — Vedecky park, Ilkovicova 841 04
Bratislava



