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SOUHRN

Nové molekuldrné biologické metody umoznily zptesnéni prikazu chromozomalnich zmén v nadorové tkani. Tyto zmény Ize prokazat u vétsiny malignich
nadord. Rychly rozvoj celogenomovych molekularné biologickych metod napomohl zlepseni poznani genetického pozadi nador(. V soucasné dobé je jejich
priikaz soucasti diagnostickych nebo prognostickych schémat pouzivanych u jednotlivych nadorovych onemocnéni. Jako prvni bylo v klinické praxi vyuzi-
vano klasické cytogenetické vysetieni karyotypu, které je vyuzivdno dodnes, i kdyZ s nastupem novych molekuldrné biologickych technik se jeho vyznam
zmensil. Metodami dnes nejcastéji pouzivanymi ke stanoveni chromozomadlnich deleci nebo zmnozeni pfi celogenomovém vysetieni jsou komparativni ge-
nomova hybridizace (CGH), array-CGH a SNP array. Prvni dvé jsou zaloZeny na principu porovnani nddorové DNA a normalni, kontrolni DNA. Princip SNP array
vyuziva pfitomnosti jednonukleovych polymorfismi rozlozenych po celém genomu u kazdého jedince. SNP array prokazuje nejen delece nebo zmnozeni
chromozém, tak jak je tomu u CGH technik, ale je schopna prokazat i ztratu heterozygozyty nebo unipaternélni dizomii.

Vysetfeni chromozomalnich zmén se dnes stava rutinnim a v nékterych pripadech také nezbytnym vysetfenim pro stanovené diagnézy a prognézy nadoro-
vého onemocnéni a spravného vybéru onkologické terapie.
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Detection of chromosome changes by CGH, array-CGH and SNP array techniques in tumours

SUMMARY

New molecular biology methods have specified the evidence of chromosomal changes in the tumor tissue. These alterations can be proven to exist in the
majority of malignant tumors. The fast progress of whole genome molecular biological methods has helped to improve the knowledge of tumor genetics.
The evidence of genetic changes is a component of currently used diagnostic and prognostic schemes in particular cancer diseases. Karyotyping was the first
method used in the clinical practice but its importance has decreased with the arrival of new molecular biological methods. The most common methods used
for the detection of chromosomal deletions or amplifications are CGH, array-CGH and SNP array. The first two methods are based on the principle of compa-
rison between tumor DNA and control DNA. The principle of SNP array uses the presence of single nucleotide polymorphisms that are located in the whole
genome in each individual. SNP array can prove not only deletions or amplifications of the chromosomes but unlike CGH techniques it can also detect a loss
of heterozygosity or uniparental disomy. The screening of chromosomal changes has nowadays become routine. These techniques are used for diagnosis,
prognosis and treatment of cancer disease in certain cases.
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Ve tkani vétSiny nadorli je mozné prokdzat chromozomalni Mnohé z nich jsou nalézané opakované u stejného typu nddoro-

zmény, které vznikaji primarné nebo sekundédrné v duasledku
genomové instability. Chromozomalni abnormality, které se
v nddorech prokazuji, jsou jednak pocetni zmény celych chro-
mozoému (delece, nebo zmnozZeni chromozému) nebo zmény
Casti chromozomu (zmnozZeni (amplifikace) a delece), takové
zmény oznacujeme jako segmentélni. Druhou skupinou jsou
strukturalni chromozomalni zmény, mezi které fadime translo-
kace (balancované i nebalancované), inverze, inzerce a dalsi.
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vych onemocnéni a mohou tak napomoci pfi diagnostice téchto
nadord (napf. t(11;22) u Ewingova sarkomu (1,2)). Jiné je mozné
vyuzit jako biologicky prognosticky znak pro zafazeni pacienta
do ptislusné prognostické skupiny a umoznit odpovidajici zpQ-
sob terapie (napt. amplifikace MYCN onkogenu je vyznamnym
negativnim prognostickym znakem u neuroblastomu) (3).

Prvni metodou, kterd byla k prikazu chromozomalnich zmén
vyuzivana, bylo klasické karyotypické vysetfeni, které je vyuziva-
no dodnes, i kdyZ s ndstupem novych molekularné biologickych
technik se jeho vyznam zmensil. Mezi takovéto nové techniky,
které jsou pouzivany k vysetieni celého genomu, fadime kom-
parativni genomovou hybridizaci (CGH), jeji variantu array-
-CGH a Single nucleotide polymorphism (SNP) array. Pomoci
téchto technik jsme schopni prokazat delece, zmnozeni a ampli-
fikace na vsech chromozémech pfi jednom vysetieni. Charakte-
ristika jednotlivych vysetfeni je shrnuta v tabulce 1.
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