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Spolupraca Chemického ustavu SAV s klinikou v oblasti metabolickych poruch
bude pokracovat’

Projekt: Studium $truktarnych zmien komplexnych glykokonjugatov v procese
dedi¢nych metabolickych ochoreni, ITMS kéd: 313021Y920

Poruchy metabolizmu glykokonjugatov su rychlo expandujucou skupinou
zriedkavych ochoreni, ktora zahffia kongenitalne poruchy glykozylacie (CDG) a
niektoré lyzozémové poruchy (LSD). Siroka rozmanitost molekularnej podstaty i
klinickych priznakov zaraduju tieto ochorenia medzi tazko diagnostikovatelné.
Analytické ,multi-OMICS*® pristupy predstavuju vyznamny prinos v diagnostike a Studiu
zriedkavych ochoreni; vyZaduje si to v8ak adekvatne pristrojové vybavenie a vysoko
Specializovany personal. Potrebna je preto uzka spolupraca medzi vedeckymi
intituciami, klinickymi a diagnostickymi centrami, ktora sa stava klu€ovou v objasneni
molekularnej podstaty tychto poruch.

V oblasti diagnostiky zriedkavych ochoreni zahdjili vedci na Chemickom ustave
SAV prvua neformalnu spolupracu s Centrom dedi¢nych metabolickych poruch
Narodného ustavu detskych choréb uz pred vySe 10 rokmi. Od r. 2011 bola tato
spolupraca podporena projektom ,,Centrum excelentnosti pre glykomiku®, doplnenym
vr. 2015 projektom ,Technicka infrastruktura pre biomedicinsky vyskum®. Oba tieto
projekty zabezpedili pristrojové vybavenie, ktoré bolo nasledne vyuZzité pri dalSom
experimentalnom a vedecko-vyskumnom rozvoji. Projekt s nazvom “Studium
Struktarnych zmien komplexnych glykokonjugatov v procese dedi¢nych metabolickych
a civilizaénych ochoreni” , ITMS kod: 313021Y920 (operacny program Vyskum
a inovacie), spolupracu v oblasti diagnostiky vyznamne rozsiril, okrem iného aj o
spolupracu s klinickymi pracoviskami v zahrani¢i (Portugalsko, Bulharsko, Taliansko a
pod.).



Hlavnymi aktivitami, ktorymi sa timy Chemického ustavu SAV v projekte

zaoberaju, su:

Diagnostika  zriedkavych  dedicnych  metabolickych  ochoreni NMR
spektroskopiou a hmotnostnou spektrometriou a Strukturna analyza
glykokonjugatov vo vztahu k symptomatike niektorych metabolickych ochoreni;

Biologicky aktivne sacharidy a glykokonjugaty — Studium ich Struktury a
vlastnosti;

Vyvoj inovativnych diagnostickych a kontrolnych postupov a metdd na zaklade
analyzy proteinovych a glykanovych markerov;

Identifikacia novych glyko-biomarkerov a uplatnenie novych analytickych
platforiem.

Medzi najvyznamnejSie doposial ziskané vysledky ziskané prostrednictvom

,multi-OMICS* personalizovaného pristupu, zahffiajuceho glykomiku,
glykoproteomiku, metabolomiku a genetiku, s vyuzitim MALDI TOF/TOF hmotnostnej
spektrometrie, HPLC-FLD kvapalinovej chromatografie, 'H NMR spektroskopie a
celoexobmoveého sekvenovania, patria:

zachytenie a charakterizacia niekolko novych CDG a LSD pacientov s
popisanymi patogénnymi ale aj s novymi, doposial neznamymi mutaciami;
monitoring ucinnosti lieCby u pacientov s alfa-manozidézou a Pompeho
chorobou stanovenim zmien v hladinach Specifickych glyko-biomarkerov na
baze NMR a HPLC;

identifikacia novych glyko-biomarkerov, resp. ich panelov pre vybrané poruchy
v metabolizme glykokonjugatov (SLC35A2-CDG, MPS llIA, alfa-manozidéza a
pod.).

Vystupy:

pravidelna precizna analyza vzoriek pacientov s podozrenim na LSD a CDG,;
dlhodoby monitoring ucinnosti enzymovej substituénej terapie u LSD
pacientov;

podana patentova prihlaska (PP 50002-2023) pre novo-vyvinutu technologiu
stanovenia CDG;

vyvoj aplikacie na spracovanie dat a zaregistrovanie ochrannej znamky;
Clenstvo v ERNDIM schéme externej kvality (European Research Network for
evaluation and improvement of screening, Diagnosis and treatment of Inherited
disorders of Metabolism) a medzinarodnej sieti profesionalov a pacientov CDG
Allies & PPAIN (Professionals and Patient Associations International Network);
do buducna oCakavame aj dalSiu spolupracu s domacimi a zahrani¢nymi
klinickymi a diagnostickymi pracoviskami pri analyze a komplexnom vyskume
vzoriek pacientov s dedicnymi metabolickymi ochoreniami.



Vyvinuté a optimalizované ,multi-OMICS* metddy budu vyuzité aj v buducnosti
pri dlhodobom monitoringu stavu pacientov a ich reakcie na podavanu lieCbu; pri
vyhfadavani novych spolahlivych a relevantnych glykobiomarkerov dedi¢nych
metabolickych, ale aj civilizanych ochoreni; ako aj pri Studiu imunologickych aspektov
tychto poruch a S$pecificky dizajnovanych in vitro modelovych experimentoch.
Skusenosti a expertiza vedeckych pracovnikov nasho timu ako aj pristrojova platforma
bude vyuzivana na vyvoj novych metodik a postupov v diagnostike dalSich
zriedkavych ochoreni, ktoré pomézu pri ich kflu€ovom v€asnom zachyteni. V oblasti
zriedkavych ochoreni je nas tim otvoreny spolupraci s dalSimi medicinskymi
pracoviskami.

Obr. Priprava vzorky pre analyzu MALDI-TOF/TOF hmotnostnou spektrometriou.



