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Laboratof SPADIA spolupracuje svyzkumnymi centry, prevadi nové poznatky do
klinické praxe a zlepSuje péci o pacienty a rodiny s vzacnymi hemocemi

U prilezitosti Dne vzacnych onemocnéni, ktery celosvétové pripada letos na 28. tnor,
informuji predstavitelé klinické laboratore SPADIA o uspésné probihajici spolupraci
s Laboratofi pro studium vzacnych nemoci 1. LF UK v Praze a Narodnim centrem
lekaiské genomiky voblasti diagnostiky a vyzkumu vzacnych geneticky
podminénych nemoci.

~1ento zplsob spoluprace rozsifuje diagnostické moznosti a zlepsuje klinickou péci pro
pacienty a rodiny s vzacnymi nemocemi a motivuje dalsi vyzkum, ktery ddva nemocnym
lidem a postizenym rodindm nadéji na nalezeni spravné diagndzy, prevence a lécby,“
vyzdvihl hlavni pfednosti CEO laboratofe SPADIA RNDr. Martin Radina.

V soucCasnosti aktivity Laboratofe pro studium vzacnych nemoci 1. LF UK v Praze
smérfuji k preklinickému vyzkumu moZznych terapeutickych pfistupl k léébé nékterych
vzacnych nemoci, zejména voblasti hereditdrnich onemocnéni ledvin. Prof. Ing.
Stanislav Kmoch, CSc. to doplnuje: ,,Zakladem téchto aktivit je znalost terapeutického
cile, moznost vhodného terapeutického postupu a znalost vhodného biomarkeru, jehoz
laboratorni sledovani nas informuje o klinické GUspésnosti zvoleného postupu. Pravé zde
je pro nas nezbytna zpétna vazba klinickych laboratofi jako je SPADIA. NaSe pfedstavy
vychaézeji z vyzkumnych pfistupd, a ne vzdy jsou tyto slucitelné s klinickym provozem.
Vzajemné diskuse jsou klicové pro dalSi postup a vyvoj klinicky validovanych metod.”
RNDr. Martin Radina, CEO laboratofe SPADIA k tomu dodava: ,V pfipadég, ze se podafri
objevit biomarker, ktery ma vysokou specificnost pro dané onemocnéni a zaroven i
dostatec¢nou citlivost, abychom jej dokazali v télnich tekutinach (krev, mo¢) zmérit, tak
mame napul vyhrano. K tomu, aby byl konkrétni biomarker pouzitelny v denni praxi, tak
musi spliiovat i dalSi parametry, napfiklad jeho analyza musi byt jednoduch4d, a hlavné
vysledky takovych meérfeni musi mit pfinos pro diagnostiku nebo léEbu nebo pozorovani
(monitorovani) pacient(.”

V soucasnostije znamo pfiblizné 8 000 vzacnych nemoci, které jsou zplisobeny vrozenymi
mutacemi v jednom nebo nékolika malo genech. Klinické projevy a vysledky béznych
funk&nich a biochemickych vySetfenijsou Casto nespecifické a neumoznuji uréeni presné
diagnozy. Neznalost konkrétni diagndézy, a tedy i jejich pfi¢in nasledné vyznamneé snizuje
kvalitu Zivota pacient( a jejich rodin.

»Zakladnim metodickym nastrojem diagnostiky geneticky podminénych nemoci je
porovnavani sekvence genomu pacienta se sekvencemi genoml jeho geneticky
pfibuznych jedincl a sekvencemi genomU nepfibuznych jedincl v rdznych populacich.
Cilem porovnani je nalezeni genetickych zmén, které se v pfipadé vzacnych nemoci
vyskytuji vyhradné u pacienta pfipadné podobné klinicky postizenych pfibuznych ¢&i
dal8ich jedincd a nejsou pfitomné u zdravych pfibuznych a v bé&zné populaci,” vysvétluje



prof. Ing. Stanislav Kmoch, CSc. z Laboratore pro studium vzacnych nemoci 1 LF UK
v Praze a Narodniho centra lékafské genomiky v oblasti diagnostiky a vyzkumu vzacnych
geneticky podminénych nemoci.

SPADIA LAB, a. s. je sit modernich diagnostickych laboratofi, ktera patfi k nejvétSim
poskytovateltim laboratorni mediciny v Ceské republice. Provadi §iroké spektrum
rutinnich, vysoce specializovanych i unikatnich vySetfeni. DlleZitou sou¢asti moderni
diagnostiky a léCby jsou molekularné biologicka vySetfeni, jejich rozvoji napomaha
vybaveni laboratofe molekularni genetiky nejmodernéjSimi technologiemi a pfistroji. Jde
o celou $kalu vysetreni pfi pouziti analyzy celych gen(. Pracovisté provadi mj.
diagnostiku monogenné podminénych onemocnéni jako je napfiklad cysticka fibréza a
celou fadu dalSich zavaznych dédi¢nych onemocnéni.

Vzacna onemocnéni jsou zivot ohrozujici nebo zavazna chronickd onemocnéni, ktera
postihuji méné nez 5 osob z 10 tisic nebo také jednu osobu z dvou tisic a méné. Vzacna
onemocnéni se nejcastéji projevuji brzy po narozeni a postihuji 4 aZz 5 % novorozenc(

a kojenctl, mohou se vSak projevit i pozdé&ji v pribéhu détstvi ¢i v dospélosti. Na svété
Zije témér 300 miliond lidi s nékterym z 6 tisic vzacnych onemocnéni. V Evropé je to
kolem 30 milion®, v CR p(l milionu (zdroj Ceska asociace pro vzacna onemocnéni).
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