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Uplatnenie vysledkov projektu

Vysledky projektu su v sucasnosti dostupné vo forme sluzieb poskytovanych firmou
GENETON v oblasti neinvazivnej prenatalnej DNA diagnostiky a neinvazivnych prenatalnych
DNA testov. Pre odbornu klinicku ako aj vdeobecnu verejnost je dostupna sluzba stanovenia
pohlavia plodu neinvazivnym spésobom od 9. tyzdna tehotenstva. V klinickej verzii testu je
pritomnost muzského plodu verifikovana prostrednictvom overenia pritomnosti paternalnych
Y-STR alel v krvi tehotnej. Obdobna technoldgia bola transformovana aj do daldej verejne
dostupnej sluzby poskytovanej firmou GENETON ako neinvazivny informativny prenatalny
test otcovstva. Zaroven prebieha v su€asnosti patentova reSers pre identifikaciu potencialu
podania patentovej prihlasky na vyrobu kitu na neinvazivny test pohlavia plodu s kontrolou
kontaminacie vzorky pocas laboratérnych analyz. Vdaka nadviazaniu spoluprace so
spolo¢nostou Medirex prebieha validacia neinvazivneho prenatalneho uréovania RhD statusu
plodu, ktora bude po ukonceni validacie vyuzivana v rutinnej klinickej praxi v pripadoch
potencialnej RhD inkompatibility matky a plodu. Rovnako aj v projekte optimalizovany
protokol pre kvantifikaciu cffDNA bude po ukon&eni validacie vyuzity v rutinnej prenatalnej
starostlivosti v pripade Specifickych patologickych stavov u tehotnych zien.

CHARAKTERISTIKA VYSLEDKOV

Suhrn vysledkov rieSenia projektu a naplnenia cielov projektu v slovenskom jazyku
(max. 20 riadkov)

Pocas projektu bolo analyzovanych viac ako 450 vzoriek od tehotnych zien. V preanalytickej
faze bol uspesne validovany odberovy systém Vacutainer EDTA pre odber venéznej krvi
tehotnych Zien. Priamym porovnanim kitov u¢enym a vyuzivanym pre ucely izolacie cffDNA z
maternalnej plazmy boli preukazané najlepsie vysledky kitov Qiagen Circulating Nucleid Acid
Kit a Qiagen DSP Virus Kit. Uspe$ne boli testované tri odli§né koncentraéné metddy,
nasledne pouZzité pri Y-STR multiplex PCR analyze a kvantifikacii cffDNA s vyuZitim
jednokopiového SRY detekéného systému. Boli validované vysokosenzitivne eseje zaloZené
na analyze mutliképiového DYS detekéného systému, ktory sa v su€asnosti vyuziva v rutinnej
praxi vramci neinvazivneho prenatalneho testu pohlavia. Na zaklade ziskaného know-how a
na podklade DYS detekéného systému bol zavedeny postup na detekciu kontaminace cffDNA
vysokomolekularnou DNA, ktorého potencialna patentova ochrana sa v su€asnosti skuma. Po
optimalizacii RhD detek&ného systému na arteficialne pripravenych vzorkach bola zahajena
validacia neinvazivneho testu RhD statusu plodu, ktora bude po ukonc&eni validacie
zaclenena do klinickej praxe. Na zaklade aktualneho vyskumu v oblasti analyzy cffDNA bola
do projektu doplnena problematika analyzy miRNA. Na zaklade pilotnych miRNA panelovych
analyz 6 reprezentativnych vzoriek boli identifikované kandidatne miRNA, ktoré by mohli
reprezentovat molekulové markery vyuzitelné na pozitivnu identifikaciu Zenského plodu pri
neinvazivnom teste pohlavia plodu. V suc¢asnosti prebieha validacia vysledkov pilotnych studii
na dal3ich viac ako 250 vzorkach od tehotnych Zien, z toho 90 reprezentujucich vzorky od
zien s patologickym priebehom tehotenstva, u ktorych prebieha kvantifikacia cffDNA.

Suhrn vysledkov rieSenia projektu a naplnenia cielov projektu v anglickom jazyku
(max. 20 riadkov)

In the project, more than 450 samples from pregnant women were analyzed. During
preanalytical phase blood draw system EDTA Vacutainer was succesfully validated. Direct
comparison of kits used for cffDNA isolation was performed and best results were achieved
with Qiagen CNA Kit and Qiagen DSP Virus Kit. Three different methods of cffDNA
concentration were tested and then used in the Y-STR multiplex PCR analyses and cffDNA
guantification using singlecopy SRY detection system. Protocol for highly sensitive assay
based on mutlicopy DYS detection system was optimized and implemented into routine
clinical practice in non-invasive prenatal gender test. Based on the know-how gained and with
the sensitive DY S-based detection system technology for the detection of cffDNA
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contamination with DNA of high moleular weight was designed and tested. The potential of
patenting this contamination detecting procedure is currently under review. After optimization
of RhD detection system on artificialy prepared samples clinical validation of non-invasive
prenatal test of fetal RhD status was launched. Based on the recent research in the field the
MiRNA analysis of maternal plasma was introduced to the project for identification of
molecular marker positively determining female gender fetus. Based on the pilot miRNA study
6 candidates have been identified and their applicability in positive identification of female
fetuses in the non-invasive fetal gender test is in validation phase. Validation of results of pilot
studies performed during project is currently underway on additional more than 250 samples
from pregnant women, with 90 representing samples from women with pathological course of
pregnancy, where also cffDNA quantification is in progress.
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Svojim podpisom potvrdzujem, Ze Udaje uvedené v zaverecnej karte su pravdivé a uplné
a suhlasim s ich zverejnenim.

Zodpovedny riesitel Statutarny zastupca prijemcu
\% dd. mm. rrrr \% dd. mm. rrrr
podpis zodpovedného riesitela podpis Statutarneho zastupcu prijemcu
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