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V rámci současného rozvoje sekvenčních metod vrhli výrobci na trh řadu strojů, které jsou schopny během několika dnů 
sestavit kompletní sekvenci lidského genomu. Metodické principy se příliš neliší a vycházejí z přístupu použitého již při 
původní analýze sekvence v rámci projektu HGP, který skončil v roce 2003, tj. ze stanovení sekvenci krátkých úseků a je-
jich následného pospojování počítačovým programem. Cena analýzy jednoho vzorku stále klesá a předpokladem je její 
snížení v roce 2013 na 1000 USD za vzorek. Poklesem nákladů se možnosti využití celogenomového sekvenování stávají 
stále dostupnějšími, a proto začínají získávat na významu i jako nástroj genetického testování. Stávají se tak i předmětem 
konkurenčního boje mezi výrobci, kteří své „sekvenátory“ nové generace nepřetržitě zdokonalují – zvyšují jejich výkon a po-
užitelnost v nejrůznějších aplikacích. Postupně vrůstá i použitelnost jejich výsledků v praktické lékařské diagnostice, která 
začíná nabízet nebývalé množství dat.
Do genetické molekulární diagnostiky vstoupil nový fenomén – celogenomové sekvenování. Naše instituce by k této situaci 
měly přistupovat racionálně a investovat tak, abychom příliš nezaostali, udrželi v této oblasti s celosvětovým vývojem krok, 
ale vybavili se jen takovým množství přístrojů, které dokážeme optimálně využít, protože lze oprávněně předpokládat, že 
zlepšování bude rychle pokračovat a stroje, které budou k dispozici za několik málo let, budou ještě výkonnější a dokona-
lejší. Také se značně zvýší kvalita interpretace získaných nálezů.
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SUMMARY
Brdička R.: Where is the molecular genetic analysis heading?
The review has been focused on the last decade of progress in sequencing technologies and possibilities of analyzing larger 
and larger genomes including the whole human genome. New technologies are making WGS cheaper and reaching the 
sum of 1000 USD for human WGS is supposed to come in 2013. In spite of the fact that at present the time necessary for 
getting the assembled fragments takes several days in case of human genome and cost of one run may be several times 
more than 1000 USD many such devices are being constructed and sold. Step by step not only analytical procedures 
based on sequencing of amplified small fragments or direct sequencing of isolated DNA strains, but also the interpretation 
starting from the analytical process to clinical interpretation is taking place.
WGS seems to become more and more helpful method in genetic testing, offering an enormous amount of data to be ana-
lyzed and interpreted, and in a few years it will most probably become a useful tool also in medical practice. 
Key words: new generation sequencing, whole genome sequencing, analytical interpretation, clinical interpretation, next 
developments.

Úvod

Sekvenování nové generace
Podle bulletinu firmy Pacific BioSciences „Beyond 

Next Generation DNA Sequencing Single Molecule 
Real Time (SMRT™) Technology“ z ledna 2010 do-
spěl vývoj technologií sekvenování do třetí generace 
strojů, které tyto analýzy vykonávají. Jestliže výcho-
zím způsobem sekvenování byl Sangerův postup za-
ložený na „terminační dideoxy“ metodě, na separaci 
oligonukleotidů vzniklých elektroforézou v polyakryl- 
amidovém gelu a na jejich detekci stříbřením, v případě  
radioaktivně označených na citlivé fotografické vrst-
vě, nebo později nahrazenou kapilární elektroforézou 
a fluorescenčním značením, patří stroje založené na 
tomto způsobu analýzy a detekce do nejstarší a te-
dy první generace sekvenačních technologií. Takové 

stroje se také v rámci projektu HGP účastnily analýzy 
sekvence lidského genomu v ohromném nasazení, 
připomínajícím historické manufaktury. Dodnes jsou 
úspěšně používané a patrně nejrozšířenější; najdeme 
je vybavené jednou nebo více kapilárami v nabídce 
řady společností. Tímto způsobem byly analyzovány 
části molekul DNA běžně v délce několika set nukleo-
tidů – ve spíše výjimečných případech blížící se 1000. 
Analýza sekvence proto byla a je zahajována rozbitím 
nativních molekul DNA na fragmenty – vytvořením tzv. 
knihovny fragmentů, které – protože vznikají z velkého 
počtu výchozích DNA molekul – se v různé míře na-
vzájem překrývají a tyto překryvy umožňují jejich vzá-
jemné pospojování a sestavení nukleotidové sekven-
ce značné délky [18]. Již v projektu HGP si navzájem 
konkurovaly dva přístupy, které se lišily právě v délce 
primárních fragmentů.




