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Zakladni poznatky o genomu

DNA je uvnitr bunék, v jadrech a jinde.
Struktura DNA — dva fetézce nukleotidu ve
sroubovici (ikonicky obrazek).

Adenin, guanin, cytosin, thymin.

RNA slouzi translaci informace DNA na proteiny.
Sekvence tvori geny — funkcni jsou jen nektere.

DNA se sdruzuje do mikroskopicky
pozorovatelnych chromosomu.



Genom a lidsky genom

Organismy maiji ruzné rozsahly genom.

Lidska jaderna DNA ma asi 3 miliardy paru
bazi (délka cca metr)

Ty nesou 20-25 tisic genu. Je to
srovnatelné s ruznymi dalsimi zivocichy
vcetne nepodobnych.

Dalsi geny v RNA a mitochondrialni DNA.

Geny se sdruzuji do 23 paru chromosomu.



Vyvo] poznani genomu

Popsana v roce 1869 — zkoumani hnisu z
obvazu. Postupné rozpoznani slozeni.

Prvni uvaha o roli v prenosu geneticke
iInformace v roce 1943.

Vysvetleni usporadani a role v roce 1953 —
Watson a Crick (podejsi nobelisté). 1957 — série
pravidel — centralni dogma molekularni biologie.
Vyvo] metod diagnostiky DNA postupne umoznil
zkoumani genomu.

Mapovani genomu az od 90. let. Vyzaduje
laboratorni rutinu a pocitacovou evidenci.



Soucasne moznosti geneticke
diagnostiky, zvlaste humanni

Lékarska diagnostika — detekce tkani, parazitu,
viru, bakterii, diagnostika geneticky
podminenych onemocneni, prvni pokusy
rakovinoveé terapie.

Geneticka daktyloskopie — identifikace jedince
dle vzorku pro uredni a soudni ucely.

Biologicka systematika — prehodnoceni trideni
zivocichu, rostlin apod. do taxonomickych
kategorii.

Geneticka manipulace — vylepseni vlastnosti
rostlin a zivocCichu.




Masovy genovy vyzkum

* Predpokladem je vyuziti modernich
informacnich technologii pro zvladnuti
velkych souboru informaci.

» Uzite€né muze sledovani podminéni
onemocneni.



Masove genove projekty ve svete

 Vedle Islandu téZ Estonsko, Cina, USA.

* Pravni ramce pro projekty se lisi.

* Nejznaméjsi se kvuli ambici celonarodniho
pokryti stal islandsky projekt deCODE
Genetics Ltd.



Charakteristika Islandu jako zeme,

statu a hospodarstvi
Hospodarsky vyspela demokraticka zeme
kulturné prislusejici ke Skandinauvii.
Puvodné zejména rybolov a pastva,
nevysoka uroven zivota v minulosti.

Nyni rozvoj sluzeb, turistiky, prumysil
potrebujici vodu a elektrinu, moderni
sSkolstvi, vyzkum apod.

Vazna bankovni krize v poslednich letech.
Problemy malo lidnatée zemeé — krehkost.



Charakteristika islandske populace

» 300 tisic obyvatel — 80% Brna.
» Etnicky homogenni narod, potomci Vikingu
osidlivsich ostrov pred tisiciletim.

Behem poslednich staleti bida a zadne
pristehovalectvi (teprve v posledni dobe).

Tradice gramotnosti, dobré prehledy o
pribuzenskych vztazich, matriky,
rodokmeny, stabilni rodiny (rust dodnes).

Vyskyt snatku blizkych pfribuznych.



Ocekavané vyhody masoveho
vyzkumu genomu na Islandu

* Obyvatelstvo se stoleti tési dobre
zdravotni peci na evropské urovni.

* VVysoka mira informaci o zdravotnim stavu
predkd béhem 20. stoleti — dobra
dokumentace.

* Moznost sledovat a dovozovat Ci vyvracet
genetické podminéni jednotlivych
onemocnéni na velkych (tedy statisticky
robustnich) souborech.



Iniciatori projektu

DeCODE Genetics Ltd.
Zakladatelé islandsky a americky vedec.
Korporace zalozena v USA — Delaware.
Soukrome investice do projektu.
Ocekavane vedeckeé poznatky a jejich
publikovani v prestiznich Casopisech
Komercializace — data uzitecna pro
vyvojoveé farmaceuticke vyrobce.



Akceptace projektu statem

« Stat se nechal presvedcit ke spolupraci na
projektu a poskytl sve zdroje a zastitu.

* Umoznil DeCODE vytvaret databaze:
- (1) genealogicka databaze obyvatel

- (2) databaze zdravotnické dokumentace
obyvatel

- (3) geneticka databaze obyvatel



Pravni ramec projektu

* VIada a ministr zdravotnictvi predlozili
zvlastni zakon — Health Sector Database
Act v roce 1997.

» Parlament jej v roce 1998 schvalil.

» Ustaveni spoleCenske opozice —
spolecnost Mannvernd, kritizujici



Jednotlivé aspekty projektu

* V roce 2000 deCODE obdrzela licenci
budovat trojitou databazi

 DeCODE dostala na 12 let exklusivitu na
komeréni vyuziti poznatku tykajicich se
genomu. Nekomercni bylo mozné tez pro
dalsi subjekty?

» Neexklusivni smlouva o prodeji vysledku
Hofmann-LaRoche.



Databaze zdravotnicke
dokumentace a geneticka databaze

* Vyuziti veskere zdravotnicke dokumentace
na zaklade jeji digitalizace — kopirovani si
deCODE mela zajistit sama.

» Tykalo se jak nynéjsich pacientu, tak
zemrelych pacientu.

* (nutnost prace s islandskym jazykem,
vyuziti anglictiny, kddovani nemoci
zachycenych prirozenym jazykem)



Geneticka databaze

Geneticka databaze mela mit dva zdroje:

- vyuziti drive odebranych a dosd
skladovanych vzorku

- ziskavani dobrovolne poskytnutych
dalSich vzorku.

- analyza genomu a zarazeni vysledku do
databaze



Puvodni a dodatecné moznosti
neucasti jednotlivel

Predpokladany souhlas obyvatel
stanoveny zakonem.

Individualni moznost opt-out ohlednée
zdravotnické dokumentace.

Nekteri lekari a poskytovatele zdravotni
pece vyjadrili odmitnuti predavat
dokumentaci svych pacientu.

Nepredpokladal se vubec opt-out ve
vztahu ke drive ziskanym vzorkum.



Puvodni a dodateCna opatreni na
ochranu soukromi

 Digitalizovana zdravotnicka dokumentace
je oznacena zvlastnim kodem, neuvadi se
socialni Cislo.

* Pouziva se nekolik kodovani, pocitacCe a
servery jsou zvlaste chranene.

* VsSe podleha statnimu dozoru na ochranu
osobni udaju.



Soudni spor jako rozbuska borici
projekt deCODE

» Zdravotnicka dokumentace zemrelych

obyvatel se poskytovala ke kopirovani do
databaze bez souhlasu pozustalych.

* Dcera se domahala pred soudem zakazu
predani otcovy dokumentace k

* Prvostupnovy soud nepriznal aktivni
legitimaci.



Rozsudek Haestirettur

Nejvyssi soud jako odvolaci rozhodnuti v
roce 2003 zvratil.

Dovodil, ze pravo na soukromi bylo
naruseno, nebot otec byl geneticky
pribuzny a to se dotyka soukromi dcery.

Opt-outs se nepovazuji za dostatecne.

Argumentuje se islandskou ustavou,
Umluvou o ochrane lidskych prav a
smernici EU/EHP.



Redukce projektu deCODE

Rozsudek nejvyssiho soudu ,.zabil® celonarodni
ambici projektu deCODE.

Projekt vsak nebyl vseobecné odmitnut
Islandskou spolecnosti: 140.000 obyvatel svou
dokumentaci a své vzorky poskytlo dobrovolne.

Ukazuje se, ze mezi individualnim genomem a
mnohymi onemocnenimi neni jednoznacny
vztah, takze prinosy pro farmaceuticke vyrobce
byly nakonec mensi.

Projekt byl uspesny vedecky-publikacne.



Dalsi cesty DeCODE Genetics

* VVyrazne zredukovala sve aktivity, personal
a prezentaci na financnich trzich.

* V roce 2009 bankrotovala, rentabilni
cinnost zustala zachovana po puvodni
firmou po kapitalové injekci.

* Nyni nabizi mimo jiné komercni
diagnostiku genomu jednotliveum
zahrnujici identifikaci rizik.



Duvody akceptace na Islandu a
nasledneho kolapsu projektu

» Patrneé ocekavani modernizacniho impulsu
— elektronizace zdravotnictvi, zapojeni
zeme do svetove vedy (lokalizace
deCODE na Islandu, prestizni prace).

o Zavislost malé zemé na neékolika
sektorech a projektech zpusobujici
vstricnost vuc¢i komerénim zameérum.

* Obecné — modernizacni optimismus,
podceneni ochrany soukromi.



