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Krevni testy

a umela

inteligence

Mezi nejucinnéjsi metody pro odhalovani rakoviny
tlustého stieva patii uz roky kolonoskopie, jiz se
ovSsem mnoho pacientii obava a vysetfeni odklada.
Nyni je vSak k mani nova alternativa - genetické
vysetieni z krve, které muze zhoubné bujeni

v tlustém stievé odhalit uz v apinych podatcich.

A genetické testovani uz dokaze odhalit i fadu
dalSich diagnoéz. Jaka je jeho budoucnost ve spojeni
s umélou inteligenci? ,Nebavime se o tom, Ze
genetické testy odhali pouze to, Ze mate k néjaké
nemoci sklony. UkaZou i to, Ze uz ji skutecné mate,”
fika Mgr. RENATA MICHALOVSKA (41), Ph.D., vedouci
laboratoie molekularni biologie spolecnosti

GHC Genetics.
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H Zaujalo mé, Zze pomoci genetickych tes-
tii nabizite bezbolestnou alternativu ke
kolonoskopii. V éem to genetické vysetieni
spociva?

Jedna se o genetické testovani ze vzorku
krve, v tomto pfipadé na kolorektalni kar-
cinom (rakovina tlustého stfeva a konecni-
ku, pozn. red.). Jde o relativné novy postup.
Byt prvni komer¢né dostupny kombi-
novany DNA test ze stolice byl schvaleny
v USA zhruba uZ pred deseti lety, klinicky
se pouziva mnohem krat$i dobu. V Cesku
je to pomérné novinka. Je to screeningo-
va alternativa, kterou ovéem nezaménuj-
te s mnohem béZnéj$imi kombinovanymi
testy odhalujicimi krev ve stolici. Podob-
né jsou si tyto testy v tom, ze jde o neinva-
zivni diagnostickou metodu. Samoziejmé
pokud vyjde test pozitivni, éekd i tak pa-
cienta kolonoskopie pro potvrzeni nlezu.
Nedévno jsem se vratila z velkého mezi-
néarodniho veletrhu pro laboratorni tech-
nologie (WHX Labs, pozn. red.), kde bylo
velmi vyrazné zastoupeno pravé genetické
testovani.

H Jak test vlastné funguje? MiiZete to né-
jak pribliZit pro nas laiky?

Zjednodusené si to predstavte tak, Ze na
DNA se v uvozovkach ,,pfipne“ maléd che-
micka znacka - v tomhle piipadé metylo-
va skupina. Coz je v téle pfirozeny proces,
ktery ovliviiuje, zda se dany gen zapne,
nebo vypne — podobné jako tfeba vypina¢
u svétla. Diky tomu mohou burnky regu-
lovat, které geny budou aktivni. Pokud je
v8ak tahle znacka, tedy metylace, naruse-
na, mize to prispét ke vzniku nékterych

onemocnéni. Naptiklad rakoviny. U na-
dorti dochazi k typickym zméndm me-
tylace dfive nez k viditelnym zménam sa-
motné tkdné. A pomoci testd z vasi krve
tudiZ mtiZzeme tyto zmény v secich DNA
rozpoznat dfive, nez se rakovina rozvine.
A (as je v takovych pripadech nesmirné
dilezity.

~Tato metoda

se bude velmi
rychle rozvijet.”

B Rozumim. Mél jsem za to, Ze tohle doce-
la dobie dokazaly uz predchozi laboratorni
testy.

To ale mluvite o jinych genetickych tes-
tech, jez se zabyvaji naptiklad vasi rodo-
vou predispozici a mohou ukazovat, zda
mate k néjakému druhu onemocnéni vét-
$i sklony. V tomto piipadé vSak mluvime

o diagnostice a testovani aZ na urovni vasi
DNA, tedy na genetické bazi. Tento test
miize pfimo identifikovat konkrétni na-
dor. Nebavime se tedy o onemocnéni, kte-
rym byste mohl v budoucnu trpét, nybrz
o takovém, které podle konkrétniho testu
jiz méte.

H Daji se tyhle testy, jez by mohly poma-
hat v brzkém odhaleni rakoviny stfeva ¢i
konecniku, vyuZit i pro jiné typy zhoubné-
ho bujeni?

Na zminéném veletrhu ve Spojenych arab-
skych emiratech uz technologické spolec-
nosti prezentovaly testy na riiznorodé dru-
hy onemocnéni. Nové by touto metyla¢ni
metodou mohl byt pacient testovan i na
néadory v zaludku, na nadory prsu a plic.
Nékteré konkrétni metody byly specializo-
vané i na gynekologicka onemocnéni.

B Piedni ¢esky onkolog profesor Lubo$
Petruzelka mi pred ¢asem popisoval, Ze
moderni medicina se dnes zaméfuje na
personalizaci kazdého nadoru. Ze samot-



na lécba se pomoci modernich lékdi Sije pa-
cientovi v podstaté na miru.

To je presné vyjadreni. A popisovana ge-
neticka vysetfeni vas uz nyni mohou upo-
zornit na probihajici zmény na genetic-
ké drovni klidné v jiné ¢asti téla. Princip
je stejny. Provedli jsme naptiklad test na
tlusté stievo, ktery byl pozitivni, ale na-
konec se ukazalo, Ze pacient mél nadorové
bujeni v prostaté. Genetika zkratka muze
slouzit jako prvni krok screeningu pa-
cienta. Pak pfipadné nasleduji dalsi kroky
a vysetfeni.

M Kolik laboratofi v Cesku se podobnym
testovanim zabyva?

U rakoviny tlustého stieva a podobné
i u rakoviny plic jsme jednou z viibec prv-
nich soukromych laboratori, které toto
vySetfeni nabizeji. Ale ze zkuSenosti ze
zahranii je evidentni, Ze se tato metoda
bude dale velmi rychle rozvijet.

B Kam se genetické testovani posouva?
Jak rychlé ty zmény jsou?

<« ,Uméla inteligence stale vice zasahuje napfiklad do hodnoceni
slozitych pfipadii u velmi vzacnych onemocnéni, kdy potiebujeme
vyhodnocovat velké mnoZstvi vzorki a dat. V tom je dnes v podstaté
nenahraditelna,” popisuje molekuldrni biolozka Renata Michalovska.

KdyZz se podivate na nékteré historic-
ké milniky v nasem oboru, je jasné, Ze se
vyvoj zrychluje. Roky 2000 a 2001 miize-
me brét jako prelom v genetice, respektive
v sekvenovani lidského genomu. (V ,pfe-
Cteni“ genetické informace. Tehdy v rdm-
ci projektu Human Genome Project véd-
ci ozndmili rozkryti tajemstvi lidské DNA.
Poprvé byl zvefejnén velmi podrobny pre-
hled lidského genomu, a i kdyzZ tato verze
nebyla jesté uplné presnd ani kompletni,
predstavovala obrovsky technologicky i vé-
decky pridom, pozn. red.) Nicméné teprve
nedévno, v roce 2022, doslo ke komplet-
nimu dokonéeni této mraven¢i prace, kdy

~Preciznéjsi
léCiva se pak
daji navrhovat.”

byly doplnény dosud chybéjici ¢asti téhle
komplikované skladacky. Kdyz jsem zaci-
nala s genetikou, vénovali se sekvenovani
¢asti DNA pouze ve $pickovych vyzkum-
nych centrech, jakym je tfeba brnénsky
CEITEC (spole¢né centrum Masarykovy
univerzity a Vysokého uceni technického
v Brné, jez se vedle biomediciny nebo gene-
tiky zabyvd i neurovédou ¢ nanotechnolo-
giemi, pozn. red). Aby se to pouZivalo v kli-
nické praxi pro diagnostiku, k tomu bylo
tehdy jesté dost daleko. Dnes uz je situace
zcela odli$na a genetické testovani si razi
cestu v aktualnim prostfedi naseho zdra-
votniho systému.

Kolonoskopie (vlevo) je
vysetfeni, pfi némz se do
konecniku zavadi hadice

s kamerou. Je sice v odhalovani
rakoviny stfeva velmi
efektivni, nicméné neni moc
pfijemné. Dnes uZ dokazou
rakovinné bujeni ve stfevé
odhalit i testy z krve. ,V Cesku
je to pomérné novinka," Fika
molekularni biolozka Renata
Michalovska. ,Touto metodou
by mohl byt pacient testovan

i na nadory v Zaludku ¢ina
nadory prsu a plic.”

Bl Jestli to spravné chapu, nejcastéjsi ucel
genetické diagnostiky je predpovidat bu-
douci problémy, pfipadné odhalovat vro-
zené dispozice a rodinné genetické zatéze,
jeZv sobé clovék nese...

V podstaté se to zjednodusené tak d4 fict.
Snazime se ¢asto odhalit takzvanou ger-
mindlni mutaci, ¢esky bychom fekli dé-
di¢nou. Kvili prevenci a v¢asnému odha-
lovani ptipadnych budoucich zdravotnich
komplikaci. Typicky se miize jednat tfeba
o moznost mutaci v genech BRCA, které
zvy$uji riziko rakoviny prsu nebo vaje¢-
nikd. Napiiklad u Zen s dédi¢nou mutaci
BRCAI muze byt celoZivotni riziko rako-
viny prsu velmi vysoké, 60 az 80 procent.
Coz se muize Fesit preventivnim chirurgic-
kym odstranénim prsu, respektive prsni
Zlazy. Medialné nejznaméj$im pripadem
takového zakroku je ten, ktery podstoupila
americka herecka Angelina Jolie.

Bl Ano, nechala si preventivné odstranit
oba prsy...

To se ale stdle bavime jenom o té ¢asti ge-
netické vybavy, ktera je vim predurcena.
Vedle toho je dnes oviem velka c¢ast ge-
netické laboratorni prace zaméfena i na
zptesnéni diagndzy u jiz odhalenych ni-
dort. Prosté se zjistuje, jakou konkrétni
mutaci pacient nese. Diky tomu se pak daji
navrhovat preciznéjsi lé¢iva pro konkrét-
niho pacienta. Jak jste zminoval, lé¢ba se
dnes v mnoha pripadech $ije na miru pro
konkrétni nador a konkrétniho ¢lovéka.
Nejenom onkologické onemocnéni je ¢as-
to zptisobeno vicero faktory ¢i pri¢inami.
Je to podminéné vasim stylem Zivota, va-
§imi navyky, prostfedim, v jakém Zijete.
To vSe pomahd zkoumat epigenetika, tedy
obor vénujici se zménam v aktivité genti -
aniz by se ménila samotna sekvence DNA.
Ta zlistavd stejnd, ale méni se to, které geny
jsou v uvozovkach ,,zapnuté a ,,vypnuté®.

B Tak chapu, Ze pokud tieba koufim nebo
Ziju nezdravé, mam vétsi riziko, Ze mé po-
dobna nemoc postihne. Cim se zabyvate
dal?

Jde o soubor vysetieni v téhotenstvi, jehoz
cilem je odhalit zvy$ené riziko vrozenych
vad plodu je$té pred narozenim. Jeho po-
moci se odhaluji odchylky, které by uka-
zovaly nékteré vrozené vyvojové vady,
tfeba Downutv syndrom. (Genetickd poru-
cha. Namisto bézné sady chromozomii md
novorozenec jejich jinou variaci. Tato mu-
tace vznikd chybou pfti déleni bunék a rizi-
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ko u plodu roste s vékem matky. Porucha
je spojena s opoZdénym télesnym riistem,
lehkym az stfedné tézkym mentdlnim po-
stizenim, Spatnou funkci imunity a zmé-
nami v oblidejové Cdsti, jako jsou napt. ab-
normdlné vyvinuté zuby, vyénivajici jazyk,
Sikmé oti a podobné, pozn. red.) Musim
tict, ze v Ceské republice méame, na rozdil
od mnoha jinych stati, tenhle preventivni
systém testil a celkové péce o téhotné Zeny
velice dobfe o$etfeny a dostupny.

W Jaké jsou nejvétsi myty kolem gene-
tického testovani? Ceho se lidé nejéastji
boji?

No, uplné zakladni obavu miize mit kaz-
dy pacient z toho, Ze v ramci genetické-
ho vysetfeni néco konkrétniho odhalime.
Napiiklad kardiomyopatii, coZ je struk-
turdlni poskozeni srde¢niho svalu, jez
muize vést k nahlému srde¢nimu selha-
ni. Nikdo nechce slyset neptijemnou dia-
gnozu. A tato obava mize byt znasobend
i tim, kdyZ ma pacient nepfiznivou rodo-
vou anamnézu, kdyz v jeho rodiné vic lidi
zemfelo na néjaky konkrétni typ nemoci.
Coz je na druhé strané ale i nejcastéjsi da-
vod, pro¢ k ndm pacienti chodi a nechaji se
geneticky vysetrit.

H To chépu...

Dalsi obavy mnohdy lidé maji ohledné na-
kladani s jejich vzorky DNA. Zda nemtize
byt jejich biologicky materidl zneuzity pro
jiné nez diagnostické tcely. Je to pochopi-
telné, jelikoZ genetickd informace je vel-
mi osobni zaleZitost, vlastné vas unikatni
otisk zivota. Z lidského genomu navic lze
identifikovat konkrétni osobu s naprostou
presnosti. Obcas odpovidame na dotazy,
zda ty testy provadime pfimo v nasi labo-
ratofi, nebo se posilaji nékam do zahrani¢i.
Typicky do Ciny. V tomto ohledu pacienty
ubezpecujeme, Ze vySetfeni provadime my
sami v na$i akreditované laboratofi v Pra-
ze. A 7e k zdkladim spravné laboratorni
praxe patfi rovnéz likvidace biologickych
vzorkd po provedené analyze. Nasi pacien-
ti tedy nemuseji mit obavu.

W Jak velkou roli v genetickém testovani
hraje uméld inteligence?

Stale zasadnéjsi. Uméld inteligence se da
v naSem oboru uplatnit v riiznych smé-
rech. Stéle vice zasahuje naptiklad do hod-
noceni slozitych pfipadi u velmi vzacnych
onemocnéni, kdy potiebujeme vyhodno-
covat velké mnozstvi vzorki a dat. V tom
je dnes uméld inteligence v podstaté ne-
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Hollywoodska
hvézda Angelina
Jolie si pred 12 lety
nechala preventivné
odstranit obé fiadra [
poté, co genetické |
testy ukazaly, ze [
ma vysoké riziko
onemocnéni
rakovinou prsi
avajecnikii.

nahraditelnd. Kdyz hledate na genetické
urovni u takto neobvyklych pacientt ge-
netickou pti¢inu jejich onemocnéni, musi
se sekvenovat cely jejich exom.

H Exom?Coto je?

Piedstavte si lidsky genom jako knihu,
kde je zapsana veskera vaSe DNA. Tedy
geneticka informace. Exom je jeho mald,
asi jednoprocentni aZ dvouprocentni ¢ast,
ktera obsahuje jakysi navod na vyrobu
bilkovin. Takze je to sice maly kousek,
ale pravé v ném se nachazi vétsina muta-
ci zpusobujicich genetickd onemocnéni.
Piesto se bavime o velkém mnozstvi infor-
maci, jeZ jsou na téchto pomyslnych stran-
kach ,,vepsany“. O mnoha tisicich genech,
které klinicky mohou souviset s riznymi

~Nikdo nechce
nepfijemnou
diagnézu slyset."

onemocnénimi. A my pfi testovani pa-
cienta s velmi vzacnou chorobou hleddme,
co je v nich specifického, $§patného, rarit-
niho. Kdyby to délal jeden ¢lovék, trva-
lo by mu tohle porovnavani neuvéfitelné
dlouho. A presné proto je nasazeni umélé
inteligence v tomto segmentu velmi G¢in-
né. Software nam pomiize uz jenom podle
viditelnych fyzickych vlastnosti organis-
mu konkrétniho ¢lovéka, jako je napiiklad
barva o¢i, vyska, ale i krevni skupina nebo
barva vlast (odborné se tenhle soubor zna-
kii oznacuje za fenotyp, pozn. red.), vytipo-
vat, o které genetické mutace by se mohlo

jednat. Zkratka ndm tim uméla inteligence
vyrazné zjednodusi praci. Navic pak doka-
Ze matematicky vypocitat i pravdépodob-
nosti konkrétnich genovych mutaci, a tim
nas v dal$im patrani nasmérovat, abychom
nadli tu spravnou odchylku, jez je za ne-
moc daného pacienta zodpovédna.

B Trochu mi to pfipada jako ve scifi ro-
ménech. Ale chapu, Ze predevsim v medi-
ciné bude pouziti umélé inteligence stile
rozSifenéjsi. Existuje napf. cesky software,
ktery je specializovany na rozpoznani dia-
betické retinopatie, tedy nemoci o¢i sou-
visejici s cukrovkou. Uméla inteligence
dokézala predstihnout i predni Iékarské
specialisty v odhalovani i drobnych posko-
zeni cév sitnice. Byla nejen mnohem rych-




» .V mediciné zpiisobi uméla
inteligence a strojové uceni
jednoznaéné revoluci,” tvrdi
Renata Michalovska. ,Jde o stéle
silici trend. A nejde jen o samotné
vyhodnocovani a diagnostiku,
ale tfeba i 0 automatizaci pfi
zpracovani vzorka."

lejsi, ale i presnéjsi. Dovozuji z toho, Ze
v budoucnu asi nejvétsi pouZiti umélé in-
teligence bude praveé v diagnostice a scree-
ningovych metodach...

To méte asi pravdu. Clovék miize byt na
rozdil od stroje unaveny, mtiZze mit prosté
$patny den nebo je zrovna ve stresu. Lid-
ska préace s sebou nese vzdy néjakou miru
chybovosti. Ne nadarmo se fika: ,,Myliti se
je lidské. Samozfejmé v mediciné se vzdy
snazime, aby k né¢emu takovému nedo-
chézelo, takze se vzorkem napiiklad pra-
cuji dva na sobé nezavisli odbornici, aby
omyly nebo prehlédnuti $ly zcela minima-
lizovat. Dobfe vycvi¢end uméla inteligence
lidské chyby mit nebude a ani neciti unavu.
Pfesto ji nemtiZeme svéfit véechno. Ona
nas muiiZe na problém upozornit, ale pak
musi prijit ¢lovék, ktery analyzu piekont-
roluje. Musi jit o kombinaci obou faktort.
B Tomu rozumim. Nelze nechat viechno
na rozhodovani ,stroje”. Zvlast kdyz jde
o lidské zdravi.

Kazdopadné jde o stéle silici trend. A nejde
jen o samotné vyhodnocovani a diagnosti-
ku, ale tfeba i o automatizaci pfi zpraco-
vani vzorkd. Opét oviem budeme narazet
na obavy o sdileni citlivych dajt pacien-
ti1 a jejich zabezpeceni v elektronické po-
dobé. Aby se k nim nemohli dostat tfeba
néjaci hackefi, ktefi by tato data chtéli zne-
uzit. I tak je ale trend jasny, bez umélé inte-

ligence to neptjde. Mimochodem, bylo to
zdsadné vidét i na jiZ zminéném veletrhu
WHX Labs, kde bylo rozristani umélé in-
teligence nap¥i¢ vSemi obory zcela patrné.
Na jednom misté jste mohl narazit na nové
trendy v hematologii (Iécba nemoci krve,
pozn. red.), genetice, biochemii, patologii
a dalsich odbornostech.

~Pristroje uz
dokazou hlidat
i vyvoj embrya.”

B MizZete dat jesté néjaky priklad?

V mediciné prosté zptisobi uméld inteli-
gence a strojové uceni jednoznacné revo-
luci. Markantné je to vidét naptiklad u pa-

Je stéle rozsifenéjsi
délat genetické testy.
Proc? Nejcastéji proto,
aby ¢lovék odhalil
néjak4 zdravotni
rizika - at uz se chce
pfi planovéni rodiny
vyhnout nebezpeiné
dédicné nemoci, ¢i si
jen ovéfit, Ze néjakou
dédicnou dispozici
netrpi sam. Mezi

dalsi ¢asté davody
patfi tfeba zjistovani
pfibuzenskych vztahi.

tologie. Uz dnes jsou k dispozici pfistroje,
které oskenuji ¢ast histologického nalezu
nadoru, a uméla inteligence automaticky
vyhodnoti, o jaky typ nadoru jde. Zaujal
mé také specialni pristroj na cytologii, jez
je dilezitd v rtiznych disciplindch medi-
ciny, od umélého oplodnéni az po stano-
vovani rizik pti odbéru vzorka pfi kon-
trolach na moznou rakovinu délozniho
¢ipku. (Cytologie se zabyva studiem bunék,
jejich stavbou, funkcemi a zménami. Casto
se vyuzivd k diagnostice onemocnéni, ze-
jména nddorii. UmoZriuje odhalit patolo-
gické zmény na bunécné trovni jesté pred
vznikem viditelnych tkdriovych zmén, pozn.
red.). Do téchto novych pristroji vloZite
sklicko se vzorkem, a namisto toho, aby
ho vyhodnocoval zkuseny odbornik, stroj
zhruba béhem deseti minut konkrétni stér
perfektné vyhodnoti. Nemusite byt ani
ptipojeni k internetu, uméla inteligence je
zabudovand uz pfimo v prfistroji. Mize-
te to prenaset a pouzit kdekoliv. Dalsi pfi-
stroje propojené s umélou inteligenci zase
dokazou vyznamné pomoci pfi umélém
oplodnéni. Sleduji kvalitu a zralost vajicek,
spermii i pravé vzniklych embryi. Doké-
zou hlidat vyvoj embrya. Vite ale, co mé na
tom veletrhu zaujalo nejvic?
B Netusim.
Ze a2 osmdesatiprocentni zastoupeni mély
¢inské a obecné asijské spole¢nosti. Evro-
pané byli v jasné mensiné. Z Ceska jsem
tam nasla zastupce pouze t¥i mensich spo-
le¢nosti. A to si je§té mizZeme gratulovat,
protoze jsme byli na rozdil od rz ‘
fady jinych evropskych sttt A
e |
A

alespon trochu vidét.
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