Abstrakt

Lepsi pochopeni molekularné-genetickych charakteristik kolorektalniho karcinomu
(CRC) mlize pomoci vysvétlit rozvoj onemocnéni i rezistence k 1€¢bé, predpovédet progresi
nadoru a predikovat odpovéd’ na 1écbu. V soucasné dobé jsou soucasti klinické praxe
minimalni molekularni testy, které pomahaji urcit, zda pacient bude profitovat z konkrétni
terapie, nicmén¢ studie ukazuji stale vice a vice novych mutaci zodpovidajicich za rezistenci
k 1é¢bé. Zlatym standardem pro molekularni testovani jsou tkanové biopsie, konstantné ale
roste poptavka po mén¢ invazivni metodé¢, jako je naptiklad tekuta biopsie (liquid biopsy).
S vyuzitim sekvenovani nové generace jsme analyzovali sekvencni varianty pfitomné v tkani
priméarniho naddoru, metastaz a volné cirkulujici DNA nadoru — ctDNA u pacientl
s metastatickym kolorektadlnim karcinomem. Cilem préce bylo analyzovat sekven¢ni varianty
pritomné v primarnim tumoru a identifikovat varianty patogenni, porovnat sekvencni varianty
primérniho tumor a metastaz a zjistit, zda se n¢jakym zplisobem lisi, zhodnotit, jestli ctDNA
muze byt pouzita v diagnostice a zda se v ni mohou nachazet tumor specifické markery, které
by se dali pouzit k monitorovani progrese. Vysledky nasi prace indikuji mozné vyuziti
ctDNA pro podrobnou molekularni analyzu nadorového onemocnéni i pro monitorovani
progrese nemoci, zaroven ale poukazuji na nutnost optimalizace této metody a jeji mozné

limitace, pfedevs§im kviili existujicimu prahu sensitivity.
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