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Uplatnenie vysledkov projektu

Vysledky projektu boli uplatnené pri:

1. skvalitneni neinvazivnej prenatalnej diagnostiky pri nezavislom potvrdeni neinvazivneho
prenatalneho uréenia pohlavia plodu, kedy je mozné na zaklade Y-STR analyzy maternalnej
cirkulujucej DNA pozitivne potvrdit pohlavie plodu zarove aj s potvrdenim otcovstva. Sluzba
je v su€asnosti komeréne dostupna;

2. zavedeni rychleho a relativne lacného neinvazivneho prenatalneho testu otcovstva, ktoré
je mozné uplatnit’ v pripade, Ze tehotna Zzena nesie plod muzského pohlavia. Sluzba je
v suCasnosti komeréne dostupna;

3. pilothom testovani a optimalizacii metédy na odhalenie externej kontaminacie cirkulujuce;j
DNA ziskanej od tehotnej zeny externou muzskou DNA. Po komplexnom laboratornom
testovani metddy bol jej princip podany vo forme patentovej ziadosti na patentovom urade;

4. identifikacii obmedzeni suvisiacich s odberom slinnych vzoriek od tehotnych zien.
Identifikovany postup pri odbere a skladovani vzoriek slin sa vyuziva pri dalSich studiach;

5. zavedeni metodiky pre celogendmovu analyzu slinnych vzoriek a naslednej
bioinformatickej analyzy, ktora poukazuje na pritomnost’ fetalnej DNA v slinach tehotnych
Zien. V analyze slinnych vzoriek na rozsiahlejSom subore pre potvrdenie vysledkov sa

v sucasnosti stale pokracuje;

6. identifikacii moznosti koizolacie cirkulujucej DNA a miRNA z rovnakej vzorky s vyuzitim
Standardizovaného laboratorneho protokolu.

CHARAKTERISTIKA VYSLEDKOV

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

V priebehu rieSenia projektu boli postupne naplnené Ciastkové ciele projektu, ktoré umoznili
jeho postupné uspesné napredovanie. Medzi ne patrili najma - vytvorenie rozsiahlej biobanky
so vzorkami krvi a slin od tehotnych Zzien, identifikacia optimalneho spésobu odberu slin,
optimalizacia protokolu izolacie DNA zo slin a kontrolnych krvnych vzoriek, identifikacia
optimalneho spésobu koncentrovania izolovanej cirkulujucej DNA, determinacia moznych
dopadov kontaminacie externou DNA v pripade analyzy vzoriek slin, dizajn a zavedenie
postupu pre determinaciu urovne fragmentacie fetalnej DNA v maternalnej cirkulacii,
identifikacia sp6sobu umoZzniujuceho odhalenie externej kontaminacie cirkulujucej DNA,
zavedenie postupov pre identifikaciu paternalnych alel STR polymorfizmov v cirkulujucej
DNA, zavedenie celogendmovych analyz umozriujucich detekciu paternalnych alel SNP
polymorfizmov, identifikdcia moznosti koizolacie cirkulujucej DNA a miRNA, detekcia
pritomnosti fetédlnej DNA v exozomalnej frakcii vzoriek plazmy a séra tehotnych Zien.
Realizované analyzy vSak aj napriek svojej komplexnosti a rozsiahlemu suboru ziskanych
vysledkov neumoznili jednoznacne a definitivne preukazat pritomnost fetalnej DNA

v maternalnych slinach. Na zaklade vysledkov celogendmového sekvenovania DNA
realizovaného v zavere€nych fazach projektu existuje stale odévodneny predpoklad, ze
fetadlna DNA sa v slinach tehotnych zZien nachadza. Preto v su€asnosti pokracuje validacia
vysledkov celogenédmového sekvenovania na vaésom subore vzoriek ziskanych od tehotnych
Zien tesne pred pérodom. Tato by mala ¢oskoro priniest’ definitivne vysledky umozniujuce
potvrdenie alebo vyvratenie hypotézy o pritomnosti fetalnej DNA v slinach tehotnych Zien.
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Suhrn vysledkov rieSenia projektu a naplnenia cielov projektu v anglickom jazyku
(max. 20 riadkov)

During the project planned milestones which allowed the gradual successful progress were
reached. These included in particular — creation of biobank with saliva and blood samples
from pregnant women, the identification of the optimal sampling of saliva, optimization of
protocol for isolation of DNA from saliva and control blood samples, identification of the
optimal method of concentrating of the isolated circulating DNA, determination of potential
impact of external DNA contamination in the event of analysis of saliva samples, design and
implementation of the procedure for the determination of the level of fragmentation of fetal
DNA in maternal circulation, the identification of the method for detection of external
contamination of circulating DNA, the introduction of procedures to identify paternal alleles of
STR polymorphisms in circulating DNA, the introduction of whole genome analysis allowing
the detection of fetal alleles of SNP polymorphisms, identification of the possibility of co-
isolation of circulating DNA and miRNA, detection of fetal DNA in exosomal fraction of plasma
and serum of pregnant women. However, despite the complexity and extensiveness of
obtained results it was not possible to undoubtedly and definetely confirm the presence of
fetal DNA in maternal saliva. But the results of whole-genome DNA sequencing carried out in
the final stages of the project still indicate that, there is still reason to assume that fetal DNA is
present in the saliva of pregnant women. Therefore, at present, validation study based on
whole genome sequencing on a larger set of samples obtained from pregnant women shortly
before delivery is running. This should soon bring definitive results to confirm or refute the
hypothesis of the presence of fetal DNA in the saliva of pregnant women.
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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
RNDr. Gabriel Minarik, PhD. RNDr. Tomas Szemes, PhD.

V Bratislave 28.11.2014 V Bratislave 28.11.2014

" podpis zodpovedného riesitela podpis Statutameho zastupcu prijemcu
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