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Ve dnech 16.-19. ¢ervna 2007 se konala v Nice (Francie)
konference ,,European Human Genetics Conference
2007 (EHGC 2007). Jedna se o vyznamnou genetickou
konferenci, ktera je kazdorocné poradana v nékterém
z velkych evropskych mést spole¢nosti ESHG (European
Society of Human Genetics). ESHG je mezinarodni
odborna spole¢nost zalozena v roce 1967, ktera podporuje
vyzkum a jeho aplikaci v lékaiské genetice. Zaroven
také usnadiiuje kontakt mezi odborniky na jednotlivych
pracovistich.

Konference EHGC 2007 byla jiz tiicata devata v poradi
a navazovala na uspé$nou tradici konferenci, kde byly
vzdy prezentovany nejnovéjsi vyzkumy z oblasti lidské
genetiky.

Konferenci navstivilo vice nez 100 vystavovateld a 1650
uCastnikd, mezi kterymi byli védci, klini¢ti 1ékafi,
laboratorni pracovnici, psychologové, eticti odbornici,
biostatistici atd.

Acropolis, kde probihaly pfednasky soubézné v Sesti
salech. Program byl velmi pestry a zahrnoval jednotlivé
oblasti genetiky, jako je klinicka genetika, cytogenetika,
prenatalni  diagnostika, onkogenetika, molekularni
a biochemicka podstata onemocnéni, geneticka analyza,
populaéni genetika, genomika, genetické poradenstvi,
terapie genetickych onemocnéni a dalsi.

Na programu byly také rtizné workshopy a satelitni
sympozia. V posterové sekci prezentovalo vysledky svého
vyzkumu asi 1400 védeckych pracovnikd. Na internetové
strance konference (http://www.eshg.org/eshg2007/) jsou
k dispozici ke stazeni v§echny abstrakty ve formatu pdf.
Z velkého mnozstvi prednasek bych se zminila alespon
o n¢kterych.

S. E. Ollila z Univerzity v Helsinkach prezentovala praci,
jejimz cilem bylo zjistit pomoci funkéniho testu, zdali
missense mutace detekované v MSH2 genu vedou ke
ztraté schopnosti rozeznavat chybnou bazi v dvojtetézci
DNA. MSH2 patii do skupiny gend, které opravuji
chybné sparované baze a zdédéné mutace v téchto genech
zpusobuji predispozici ke vzniku dédi¢ného nepolypdzniho
kolorektalniho karcinomu. Velké mnozstvi mutaci v téchto
genech zpusobuje pouze zaménu jedné aminokyseliny
a jejich interpretace je proto slozitd. Diky vyuziti
funkéniho testu bylo mozno rozlisit mutanty se ztratou
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schopnosti vazat se na chybné sparované baze, mutanty,
jejichz schopnost navazat se byla oslabena a mutanty,
kteti schopnost navazat se neztratili. Tato prace poskytla
nové informace o patogenité variant v MSH2 genu, coz je
dalezité pro nasledné vyuziti v klinickém poradenstvi.
Védecky tym z Univerzitni nemocnice v Bonnu prezentoval
vysledky studie sledovani 83 pacientli s mutaci v genu
MUTYH. Zarode¢né mutace v genu pro excizni reparaci
MUTYH zptisobuji predispozici ke vzniku kolorektalniho
karcinomu. U 17% ze sledovanych pacientl byly zjiStény
duodenalni polypy, 49% pacienti mélo extraintestinalni
1éze. Srovnanim s riziky pro béznou populaci v daném véku
ze studie vyplynulo, Ze nosi¢i mutace v MUTYH genu maji
statisticky zvySenou incidenci vyskytu karcinomu ovaria,
endometria a koznich tumord.

Tym autorti z Portugalska shromazdil informace dostupné
z literatury o souboru 99 nosi¢ti mutace v CDHI1 genu.
Pacienti s mutaci v tomto genu maji predispozici ke
vzniku difizniho karcinomu zaludku. VE&k pacienti pfi
onemocnéni byl mezi 16 a 73 lety, 75% pacienti bylo
diagnostikovano pied padesatym rokem véku. Pomér
pohlavi pacientt byl ptiblizné 1:1. Mutace byly rozptyleny
po celé délce genu, ale preferencné se nachazely v exonech
2,3,7 a 11. Ze souhrnnych vysledki vyplyvalo, ze pokud
byla v rodin¢ nalezena mutace zptsobujici predCasnou
anamnézu a k onemocnéni pacientli dochazelo v mlad$im
veku, nez kdyz byla detekovana mutace zpiisobujici pouze
zaménu aminokyseliny. Tyto nové poznatky maji velky
vyznam pro genetické poradenstvi. Testovani genu CDH1
u pacientt s karcinomem zaludku zvazujeme zavést také
na nasem pracovisti.

Védci z Univerzity v Bruselu se zaobirali otazkou
zdravotniho stavu déti narozenych po preimplantacni
genetické diagnostice. Autofi sbirali a vyhodnocovali
data z 2756 cyklu prenatalni genetické diagnostiky (PGD)
a prenatalniho genetického screeningu (PGS), které byly
na pracovisti provedeny mezi rokem 1993-2005. Po
transferu embryi se narodilo 567 déti — z toho bylo 19
mrtveé narozenych a 548 zivé narozenych, 9 déti zemftelo
neonatalné. Podil perinatdlnich umrti 4,9% bude dale
3,6, coz je srovnatelné s vysledky pozorovanymi u déti
narozenych po IVF/ICSI bez PGD. Na zaklad¢ této studie
lze tedy prohlasit, ze biopsie embrya nevede ke zvysSeni
incidence vyskytu zadvaznych malformaci.

Dulezitosti externi kontroly kvality (EQA) v cyto-
genetickych laboratofich se zabyvala ve své prednasce
B. Quellhorst-Pawley z Oxfordu. V soucasné dobé je
v Evropé asi 700 cytogenetickych laboratoii a méné
nez 50% z nich se pravidelné¢ ucastni kontroly kvality.
Probéhla pilotni cytogenetickd EQA, které se zucastnilo 19
latoratofi z 18 statd. Zavérecné zpravy odrazely odchylky
v interpretaci vysledkd mezi jednotlivymi pracovisti.
Tato kontrola kvality bude pfisti rok rozsSifena a ucast
bude umoznéna vice laboratotim. Ucasti v EQA dojde
ke zlepSeni poskytovanych genetické sluzeb za ucelem
profitu pacientd.
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Dalsi pfednaska kolektivu autorti se tykala pravidel
uplatiiovanych pfi genetickém poradenstvi ve 38
evropskych zemich. V ramci studie byl zaslan elektronicky
dotaznik pfedsediim narodnich genetickych spoleé¢nosti 29
zemi a kontaktnim osobam v 9 zemich, kde tato spole¢nost
neni. Vysledkem bylo zjisténi, ze legislativa tykajici se
poradenstvi existuje ve 13 zemich a pravidla ve 21 zemich.
Témata nejcastéji zahrnutd v legislativé byla: poradenstvi
v souvislosti s prenatalnim testovanim, informovany
souhlas, davérnost, Skoleni osob  poskytujicich
poradenstvi a nedirektivni piistup pii poradenstvi.
Ziidka byla v legislativé zahrnuta témata tykajici se
poradenstvi v souvislosti s predispozi¢nim testovanim pro
multifaktorialni onemocnéni a poradenstvi pro ptislusniky
etnickych mensin. Celych 70% z dotazanych usuzuje, Ze
existence pravidel tykajicich se genetického poradenstvi
jsou nezbytna a 90% si mysli, Ze jista zlepSeni v organizaci
genetického poradenstvi v jejich zemi by byla potfebna.
Celkovym cilem je sjednoceni kvality genetického
poradenstvi.

Na zavérecné plenarni sekci prednasel o intracelularni
degradaci proteint profesor Aaron Ciechanover (Izrael),
ktery ziskal v roce 2004 Nobelovu cenu za chemii za objev
zpusobu odbouravani proteint iniciované¢ho ubikvitinem
v z4jmu sebeobrany proti chorobam. Posledni den
konference doslo také k predani ceny ESHG 2007, kterou
ziskal profesor Andrea Ballabio. Profesor Ballabio ptisobi
na univerzit¢ v Naples (Italie), kde se zabyva mechanismy
podminujicimi vznik genetickych onemocnéni, strukturou
a funkci lidského genomu a také genovou terapii. Cenu
mu piedal pfedseda ESHG 2007-2008 Pier Franco Pignatti
a predseda vyboru pro védecky program Han Brunner.
Pristi European Human Genetics Conference se bude
konat v Barceloné¢ 31.5.-3.6.2008. Internetova stranka
konference bude v provozu od podzimu tohoto roku.
ESHG konference byva kazdoroéné¢ jedine¢nou
prilezitosti seznamit se s novinkami z nejriznéjsich oblasti
lidské genetiky, dozvédét se jaké vyzkumy probihaji
na jednotlivych pracovistich a konzultovat genetickou
problematiku s kolegy z jinych stata.



