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Anotace a předběžné cíle: 

Neinvazivní prenatální testování (NIPT) bylo původně vyvinuto pro detekci fetálních aneuploidií – zejména trizomií 
chromozomů 13, 18 a 21 – v rámci prenatálního screeningu. Princip této metody spočívá v celogenomovém 
sekvenování volné cirkulující DNA (cfDNA) izolované z mateřské krve, která obsahuje molekuly fetální i mateřské 
cfDNA. V rámci screeningových testů se však ukázalo, že v některých případech se mohou pozitivní výsledky NIPT testu 
rozcházet s genotypem plodu i matky. Ukázalo se, že tento nesoulad bývá nejčastěji zapříčiněn placentárním 
mozaicismem, nebo přítomností cirkulující nádorové DNA (ctDNA) v plazmě. Předpokládá se, že aneuploidie se 
vyskytuje u více než 90 % nádorů, což nasvědčuje tomu, že metoda NIPT by mohla být schopná detekovat široké 
spektrum malignit přímo z krve pacienta. Tohle zjištění nabývá významu zejména v oblasti sekundární prevence, která 
si klade za cíl detekovat nádorová onemocnění v časném, plně léčitelném stadiu, neboť pokročilost onemocnění je 
jedním z nejdůležitějších prognostických faktorů v onkologii.  

Zatímco primární prevence usiluje o plošnou minimalizaci rizikových faktorů, sekundární prevence se zaměřuje 
především na osoby s vyšším rizikem vzniku nádorového onemocnění. Preventivní sledování je zásadní pro osoby 
nesoucí patogenní zárodečnou mutaci v nádorově predispozičním genu, jelikož jejich celoživotní riziko onemocnění je 
významně vyšší než u obecné populace. Přibližně 5–10 % všech maligních nádorů vzniká na základě dědičné, vysoce 
rizikové dispozice, přičemž mezi hlavní projevy těchto hereditárních nádorových syndromů patří časnější výskyt 
nádoru, vícečetné primární malignity či anticipace výskytu onemocnění v rodině.  

Tento projekt si klade za cíl prozkoumat potenciál metody NIPT detekovat malignity v jejich raném stadiu u jedinců s 
vysokým rizikem onemocnění. Testování bude nabídnuto dosud zdravým jedincům nesoucím patogenní germinální 
mutaci, kteří pravidelně navštěvují Centrum onkologické prevence MOÚ v rámci jejich individuálního screeningového 
programu a jejichž věk se blíží mediánu věku onemocnění pro daný nádorový syndrom. Očekávaným výstupem 
projektu je určení senzitivity metody NIPT v detekci nádorů a výsledným posouzením, zda by tato metoda mohla 
přispět k lepší prognóze rizikových pacientů díky časnějšímu záchytu nádorových onemocnění.  
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