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Povzetek projekta Po kreativni poti do znanja 2017 — 2020, 1. odpiranje,
za namen objave in predstavitve na spletni strani sklada

1. Polni naslov projekta: Optimizacija molekularnih testov za diagnosticiranje genetskih
bolezni v veterinarski in humani medicini

e V katero podrocje na prvi klasifikacijski ravni KLASIUS-P se uvrsca projekt glede na
vsebinsko zasnovo (neustrezno podrogje izbriSite):

4 - Naravoslovje, matematika in racunalnistvo
2.V sodelovanju z:

Univerza v Mariboru, Medicinska fakulteta in EVG, molekularna diagnostika d.o.o.

3. Besedilo:

o Opredelite problem, ki se je razreSeval tekom izvajanja projekta

Namen projekta je bil optimizirati molekularne teste za diagnosticiranje genetskih bolezni v smislu
cenovne ucinkovitosti razli€nih tehnoloskih pristopov. V ta namen smo zdruzili znanje in dostop do
najsodobnejSe tehnologije na Medicinski fakulteti UM z dejavnostjo podjetia EVG d.o.o., to je
genetsko diagnosticiranje predispozicijie za razvoj specificnih bolezni, lastnosti in odzivov na
terapijo pri Zzivalih. V okviru projekta smo Zeleli ugotoviti cenovno ucinkovitost in uporabnost
razlicnih tehnolodkih pristopov pri genetskem diagnosticiranju panela izbranih genov in bolezni,
pripraviti nabor testov za genetsko svetovanje pri parjenju rodovniskih Zzivali, ugotoviti ali nam
zivalski modeli lahko pomagajo pri interpretaciji mutacij, ki jih dolo€amo pri diagnosticiranju dednih
bolezni pri Cloveku ter ugotoviti vliogo genov povezanih z monogenskimi dednimi sindromi pri
kompleksnih boleznih.

o Opisite potek reSevanja problema oz. kratek povzetek projekta

V okviru projekta so se Studentje najprej srecali z aktivnim Studijem literature, iz katere so preudili
bolezen ter izbrali nabor genov, ki bi bili primerni za diagnosticiranje izbrane bolezni. Nadalje so se
seznanili z delom v laboratoriju, kjer so Studentje izolirali genski material (DNK in RNK) iz biolo&kih
vzorcev, izvajali verizne reakcije s polimerazo (PCR), genotipizirali izbrane polimorfizme z
reakcijami PCR-RFLP ali PCR-HRM) in analizirali produkte z gelsko elektroforeze ter merili
izrazanje genov. Pred tem so spoznali tudi metode za radunalniSko nacrtovanje reakcij, kot je
oblikovanje zacetnih oligonukleotidov, nadrtovanje PCR-RFLP reakcij ter reakcij za merjenje
izrazanja genov. Velik poudarek je bil na seznanjanju s tehniko sekvenciranja naslednje generacije
(NGS) ter bioinformatske analize podatkov NGS. Predvsem Studenti medicine so se aktivno lotili
analize primerov, kjer so morali pridobiti osnovno bioinformatsko znanje, ki so ga, skupaj z znanjem
medicine, uporabili pri reSevanju primerov. Podatke, pridobljene iz literature in redenih primerov so
zapisovali v tabele za nadaljnje analize. Studente smo aktivno vkljugili v timsko delo, saj so morali
med sabo sodelovati v vseh fazah izvajanja projekta, npr. Studenti kemije so bili v pomo¢ Studentom
medicine pri delu v laboratoriju, Studenti medicine so pomagali pri interpretaciji rezultatov,
zahtevnej$e statistiCcne analize pa je izvedla Studentka bioinformatike, ki je za interpretacijo
rezultatov seveda potrebovala pomo¢ ostalih Studentov.

o Navedite in opiSite rezultate projekta ter njihov doprinos k druzbeni koristnosti

V okviru projekta smo uspesno optimizirali molekularne teste za diagnosticiranje genetskih bolezni v
veterinarski in humani medicini. Ocenili smo stroSkovno ucinkovitost uporabljenih molekularnih
analiz in teste stroSkovno optimizirali. Pri tem smo z dostopom do najsodobnejSe tehnologije lahko
primerjali ucinkovitost obstojeCih metod podjetjia z modernejSimi ter predlagali stroSkovno
optimizacijo. Ker je pri oceni strodka za izvajanje genetskih testov pomembno, katere mutacije
analiziramo in kako velike genomske regije nas zanimajo, smo lahko vzporedno z optimizacijo
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stroSkov optimizirali tudi Stevilo analiziranih genov in mutacij/variant ter s tem razSirili nabor
potencialnih diagnosti€nih genetskih testov, ki bi jih podjetje nenazadnje lahko razirilo tudi na
podro¢je humane medicine. V okviru projekta smo zbrali zelo dragocene podatke, ki bodo pri
nadaljnjem delu sluzili kot osnova za nacrtovanje novih $tudij in analiz. Vsi rezultati, pridobljeni v
okviru projekta bodo v pomo¢€ pri razvoju novih analiz ter razsiritvi teh analiz, v raziskovalnem
smislu pa smo prispevali nabor novih genov/mutacij, ki imajo viogo v monogenskih sindromih in bi

lahko pri kompleksnih boleznih pomagali razloziti molekularne mehanizme, ki so do sedaj slabo
pojasnjeni.

4. Priloge:

¢ Slikovno gradivo:
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