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	���� �� ������� �� ������������� �� �����-
��� ����� ���� 2003 �. ������� ����!��� �� ���� 
��� � ��������� ��"�#���. ���������� �� ��$��-
!������ �� ����������� �� �!�"��%� ����!���� 
(Next Generation Sequencing – NGS), ������� �%� 
���� ������� ����!�!�� �����������, � �!&���� 
�� ���!������� �� ����������� ������� � �!����-

���� ��������. '��� %� "���"� "� ������� �����-
�� � "��������#�������, �������������� � !���-
����� �� ����� ��*�!������.

�!�" �+��/"����� �� NGS ���� 2005 [1] � �4�-
������ �� ������ �� �+����� ����������� �� ���� 
����!���� ���� 2007-2008 �. ���!�/������ �� ��$-
��!������ � �9����� �� ����������� ���4������ 
������� �����������. NGS ��/� "� �� ���!�/� 
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�!"#$!: Next-generation sequencing (NGS) ��$��!������ ����+�$�/"� ����"������� ������-
#����� ����"� �� ��������� ��  ����#���� � �4�������!����, �+���/������ �� 
�4!���!����� ���!�"���� �� ���*�, �!���!�� ����������� �� ��"�!�� ��!��4!�, 
#��� �� ���!�"������ � "�. '��� ���"������, ����� � �+���/������ �� ���� "���-
�������� ��"$�"� ������ �+��/"����� �� NGS � �!�������� "���������� ��� ��-
���*$�"���. > ���� �*��� �� ���"������� ����"�!�������� �������, ���"������-
�� � ��"�����+#��� �� ��?-������ ����!������� NGS �!��9����, ����� � ������ 
�������� �� ���!�/������ �� ��$��!������ � �*!����� �� �+������� ���������� � 
��!��4!������ "������������ �� ���!��"�� ����!����.

��#%��� &'$�: next-generation sequencing, ��!��4!���� "����������, �+����� ����������, ���-
!��"�� ����!����
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Summary: Next-generation sequencing (NGS) technologies are superior to conventional 
sequencing methods in terms of sequencing capacity and sensitivity, the ability to 
multiplex samples, clonal sequencing of single molecules, cost bene=ts and others. 
These advantages as well as the possibility of developing new diagnostic approaches 
lead to the indispensable implementation ofNGS in clinical diagnostics. This review 
presents the methodology aspects, the advantages and disadvantages of the most 
widely used NGS platforms and a brief description of NGSapplications in tissue typing 
and molecular diagnostics of myeloid neoplasms.
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�� ������#����� ���!�� �� ����� ���� �� ������, 
��!&����!�� #�!�� �����, ��"�!�� ������ � "�4�� 
�������, ���"����!���%� �������, � ��4*� ��/� 
"� �� �!���9�#��� ���� �+!�� ������� �������-
����, �+!�� ������� �����������, �������� ��	 
�����������, ��	 ����������� � ����!�#����� 
��	 ����������� [2, 3, 4].

��	 �������������, ����!����� � $�"� �� 
������� ������� �����, �� *����� ����� ��#�!� 
�� Sanger ����"� (�+��� ����!���� ���������-
��), ������ �� �+��� �+� ���� 1977 �. [5]. '�$��-
������� 4�+�+���������� �� ����"� ���� �+-
��/"����� �� 9!4����#����� *�� � ����!���� 
�!�����9����� "���"� "� �������������� �� 
��$������ � �� ���� ����� 4��!��� ������#������ 
����#���� �� ����!�� �����#� "� ����!�� $�!�"� 
*��� �� �"������ ���!�� [6]. 
�� NGS ��$��!�-
����� ������#������� ����#���� ��"������ �"�� 
����*��� (1 x 1012), ���� ���� "�������� ���!��� � 
��������� �+� Sanger ������������� �� ������� 
���� ������� ����!�!�� �����������, ������-
��%� �� �� ����#��� „����������� ���� ������“ 
(Sequencing-By-Synthesis – SBS) [7]. F�*�!�/�-
��!�� � ��� � 4��!������� �� �������"���!����-
�� ����!��� #����� �� ���!�"������, ���� ��+� 
������ �� ���� e �+���/������ �� HiSeq X �!��-
9������ �� Illumina "� ��������� ������� ����� 
�� #��� 1000 $.


!��9������ �� ����������� �� �!�"��%� 
����!���� ��?-�*%� ����� "� �� ���"�!�� �� ���-
�� � ����� ����!����. K*%� ����� �� ��������� 
�� ����� ����!���� � �4/"��� �� �!���!�� ���-
!�9�#����� �� ��	 �� �+�"������� �� ������-
�4��� �����#�, ���"� "� ������� �������������. 
��4�� o*%� ����� �  �����*������ �� "� �������� 
� "���� ���� �� ��	 9�������, ����� �� ������-
�� ���� paired-end �����������.  
!��9������ 
�� ����� ����!���� ����!���� ����" �� �"������ 
��!��4!�� �����������, �!�������?�� �4/"��� 
�� ���!�9���#�� �� ��	 �����#�. 

��
�
 �
�
����� �����������

Roche 
�������� � �����������
����������+� 454 �� ���������� RocheLife 

Science e �+����� � ��/� *� �"�� �� ��?-������ 
����!������� �!��9���� �� ������� ����!�!-
�� �����������. >����� 454 ������� ����!���� 
SBS ��$��!������, ���� ������ ����������� �� 
��+%������� ���� ���������������. 
�� ���� 
����!��� �� ������ � ��������� 4��"� ������� 
��"�!����� �� ����9��9�� ��� ��+�������� �� 
�4�!����"� �� ��	 ��!���������, ���� 4"+!/�-

�� $�����!������ ������� ����4"����� ���#��� 
� �� �������� �� ������ [8, 9]. Me��"����� � �+-
��������� � ���� ��� ������������� � Ion Torrent 
�!��9������.


+����� ���� �� ������#������ ���#�� �����-
�� �+� �+�"������� �� ��	 *�*!������. F� ���� 
#�! ��	 � ���*��� �� 9���������� � �!�" ���#�� 
�� �������� �� ����%��� (end-repair) �+� "��?��-
����/���� 9�������� �� !������ �"������. ��-
��!���� �� "�� ��"� �"������, < � B, ������� �� 
����� ���� *�������� ��4��. �!�" !������� � "�-
���4��#�� �+� ������ �� 9�������� �� "�*���� 
���������"��-���������� ������9���, �� "� �� 
�������� *�*!��������. O������������ <-< 9���-
����� �� �������, �+? ���� �� �+"+�/�� *������� 
������. ���?���� ���������"��-*����� ��+��� 
������� �� �!����������� � �� $������������ 
B-B 9��������. K������ ���� $�������������� 
<-B 9��������, �+����!���%� ���� ������������ 
��	 *�*!������. �!�"�� ���!�9���#�� �� *�*-
!�������� ���� ��4!������ PCR (emPCR) [10]. 

�� ���� ���� �� ����!���� ������9��� �+� ���-
�� ����� 9������� �� ��+���� ���� < �"������. 
��4!����� ��"� � ���!� � �+�"�"��� ����, �� "� 
4!��� �"�� ������9��� �+� ���� �"�� ������-
��� ��	 9������� � ���"�� � ������ ���*$�"�-
�� PCR ���������� �+�"��� 4�!���� �� ������� 
����!�!�� ���!�9���#��. 
� ���� ����� �+�$4 
���+�$������ �� ����� ������9��� �� ��!4����� 
�����#� $�!�"� �!���!�� ���!�9�#����� ��	 
9�������� [11]. �!�" �����$���� �� ��4!����� 
���!�9�#������� *�*!������ �� ������� � ����-
���+��� �!���, �+"+�/�%� ��!���� ���� � ���-
���, �����!���% �� �"�� ���� "� ��*��� ���� 
�"�� ������9��� [1]. 	+� ����� �"�� �� ������ 
�� "�*���� � �����-���&������ ������9���, �+-
"+�/�%� ��	 ��!�������, !4#�9����� � <'Q 
�4!94��!���.

�!�"��%��� ���� ��!&��� ������#������� 
����#��, ��� ����� �+� �!����� � ������ ����"�-
!�� ��" �� "�*���� ��"�!�� ��������, �+"+�/�%� 
�"�� �� �������� �4�!����"�. 
�� �����������-
���� �� ����� �4�!����" �+� �������������%��� 
�� ������ �� ����*�/"��� ����9��9��, ��?�� �� 
4!��� �� �4!94��!����� � �� ���������� � ATQ. > 
����+������� �� <'Q !4#�9������� ����!��� !4-
#�9����, ����� ��"� "� 9���������� �� ����!4-
#�9���� � ����� ����!���. ����!������ ����� �� 
������ �� ����������� ������� �� �����������. 
<�� ���������� ������ �+"+�/� $�����!������ 
4����+�, ����������+� �� ��!+������ ����!��� � 
�����������#����!�� �� *��� �"������� *���, 



��������	� 
���
��, 52, 2016, � 6          13

"�*����� �+� ����!����������� ������. '��� 
��/� "� � �������� �� ������, �+? ���� ��������-
�� ����!���� �����! �� ������ � ����� ��"������ 
�� *��� ������������� *��� [12].

Illumina 
�������� � �����������
HiSeq � MiSeq �!��9������ �� Illumina ��-

��!���� ���!���� ������#����� ��$���� ������ 
Roche, *�����%� �� �� 9!4����#����� *�!����� 
���������%� �4�!����"�. ��4�� $��������� ���-
�� ��� Illumina e ����!������� �� ��	 *�*!����-
��, ����� �� ���!�9�#���� ���� ������ PCR. F� 
���� #�! ��������� ��	 �� 9����������, ����%�-
�� �� ��������, � �+� 3’ ���� �� ����� 9������� 
�� "�*���� ��!�-A ����%� ���� Klenow ��	-��-
!������� (3’ 5’ exo-) [13]. 
�!��"���!������� 
������ �!4/�� �� "�*����� �� �������� ����!�-
�������� �"������ �+� "���� ���� �� "��?����-
��/���� 9��������. ;�*!�������� �� ��!������ 
������ "+!/����� �� 9���������� � �� ������� 
�+� „9!�4-�!����“, �� "� �� ���+��� ��������� 
���!�9���#�� [14]. ����!���� �� "�� $��������� 
�!����4�!����"�� ���?����, forward � reverse, 
����!��������� �� !��������� �+� *�*!������-
�� �"������ [8]. 
��?������ �� ��+����� � 5’ ���� 
�� �+� ���+�$������ �� „9!�4-�!������“ ���� �+�-
���� !������, ���� �� ���!�9�#������� �� "�-
"�� ��	 9������� ��!��4!� ������� ��4������ � 
�!+���� �� ���!� 1000 �!���!�� ���!�����. 
��-
"� ������ ����������� ���!������� �� !����!�-
����� � �+� 3’ ����%��� �� "�*���� ������#����� 
���?����. '����� �+� „9!�4-�!������“ �� "�*���� 
����� �������� � SBS ����+� �������.

������#������� ���� � #��!����, ���� ����� 
#��+! ���"����!��� 4"+!/����� �� �����������-
������ ������ �+� ���� �"�� �4�!����". ����!�-
������ �� Illumina �4�!����"� �� ��"�9�#����� 
�� "�� ������. 
+���, ����� �� �������� *��� e 
��+����� �+� ���#�9���� 9!4���$���, ����� �� 
������� "� *+"�� "�*����� �+� „9!�4-�!������“ 
����"�!�� [15]. >����, *����� ����"�*���� "�"�-
�����4�!����"���, ����!����� ��� Sanger �����-
��������, �� �� �� „�*������ �����������“ – 3’ 
$�"�����!���� �����+� � *!������ �� ���#����-
%� �� 9���#��, ����� �� �����!��� �����������-
���� �� ������ �� �"�� *��� �+� ������ ������ 
[8]. F����� ����� #��+! �� ������� ����������!-
�� � ������������� �� ��/� "� ���"+!/� ���"� 
���������%��� ���? "� �� ���#��� �� �4�!��-
��"� � "� ������� $�"�����!���� ��4��. '��� 
������#����� ����" ����"�!��� ��4"������� 
��� ������������� �� $�����!������ ������� � 
�����!��� �*����� ��+��� � ���!�� ����� �!�" 

����� ������#����� #��+!. Illumina �!��9������ 
�� ��"��!��� �� ����� �!�*����, �!���� ������%� 
"+!/����� �� ������, ����� ��/� "� � ��+����� � 
���+!�� �!� ������������ ������������ �� ���-
������%��� ��4��. >+����� ���� �������� ���-
���� ����� Illumina ���"�������� �!��9���� � 
����� !�*��������, ���*��� �!�" ���"��������� 
�� �����!��� ��"�!, �iSeq, ��"$�"�% �� ��!�� 
������, ������ � �������� ����������� [16].

Thermo Fisher 
�������� � �����������

��� 2011 � 2012 �. Life '�chnologies, ���� ��*-

�������� �� Thermo Fisher Scienti=c, ���"����� 
�!��9������ �� �!�"��%� ����!���� Ion Torrent 
Personal Genome Machine (PGM) � Ion Proton. > 
�������� �� !�/� ��#�!� ��� ��"$�" �� ������� 
����!�!�� ����������� � �+����� �� �� �������� 
�� SBS, ��? �� �� �4/"�� �� 9!4����#����� ���-
������ �!� $���!4�����#����� �4�!����"�, ���� 
�� ��������� ������� �� "����#�� �� ���������-
������ �� �4�!����"�. >����� ���� �� ����!��� 
���, �����*���� �� *����� �� ��!4�����"������ 
��$��!����, �� "� ������ �� ��"�!����� �� ����-
9��9�� �� ����� �� ��+�������� �� �4�!����", � 
��"�!����� �� ������, ����� �+%� �+�+����� ���� 
���#��. � "�4�� "4��, ��!4�����"�������� ��� 
����� ��!��� �� pH ���+�, ��?�� ������ �������-
�� � pH, ����+���%� ��� �*���4������ �� 9��9�-
"�������� ��+��� � $�"� �� ���������%��� �� 
������ [15]. 
� ���� ����� �� 4������� ������� �� 
�����������, ����� ���"�� � ������� #��� � �+�-
��/������ �� �������������� ��  ��"��������� 
�� ��	 *�*!�������� ������ Ion Torrent ��"$�"�% 
�����4���� �� �������� ����������� � ��!�� ��-
����� ���!���. K� "�4�� ������, PGM ��������� 
���� �4/��� ����#���� �� ������� �!� ������� 
�����������, ���� �� ���� #�!� �� ����!��� Ion 
Proton.

��*������ ���#�� ������� �+� �+�"�����-
�� �� ��	 *�*!������. ��������� ��	 �+��� �� 
9���������� "� ������ � *����� "+!/��� 200-
400, ����%��� �� �������� � *�*!�������� �� ��-
�!�9�#��� � ���������. �!�" ���� �+� ����%��� 
�� 9���������� �� "�*���� �"������. 
�� �4!��-
�!����� �����������, ���� ����������� �� ����-
�� �� �"�� ��#����, �+� 9���������� �� "�*���� 
���#�9���� ��!��4!�� *����"��� [12]. 	�������-
�� �� *�*!�������� �� ����"�!� ��?-����� � ��!�-
������� PCR � �!�" ���� �� �� ���!�9�#��� ���� 
emPCR [10]. F� ���#����� �� ���!�9���#�� � ��-
�!�"�%��� �*��������� �� *�*!�������� (library 
enrichment), Life Technologies �+�"�"� ��������� 
„Ion OneTouch“, ����� ������������ ���#��� � 
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�������!�� ����!��� !�*���������� ��*��� [16]. 
�!�" ���� ��+��� ��	 *�*!�������� �� ������� � 
Ion Torrent ��� � �� #�����94����, �� "� �� ���-
�4�� �������!���� ����������� �� ����, � �!�" 
���� �� ���#���� ������#������� ���#��.

> $�"� �� ������������� �+� ���� �� "�*���� 
��"�!�� �������� �� ������� �4�!����"� � ����-
"�!�� ��". �� "+���� �� ����� ���� �� ���� ��� 
������. '�? ������ ��������� � pH, "+!/�%� �� 
�� ����*�"���� ������ ��� ����� ������������� 
�� �4�!����". '+? ���� ���#��+� �� ��!&��� ��-
����� ��������� 4��"�, ������#������� ����#�� 
�������� ��� ������ �������, ����� �+���%��� 
������� �� ���!�"����. 	���� ��� 454 �!��9��-
����, ��4"������� ��� ������� �� "+!�� $�����-
!������ ������� �� �������� [2].

����
 �
�
����� �����������

Paci�c Bioscience 
�������� � �����������
PacBio RS �� ���������� Paci=c Biosciences 

e �+����� �!��9���� �� �.���. ����� ����!���� 
�����������. 
!��9������ ����!��� ����" �� 
�"������ ��!��4!�� �����������, ������� ���� 
SMRT (single-molecule-real-time) �����������. 
�"�� �� ��������� ���"������ �� ����"� ���" 
�!��9������ �� ����� ������#�� � ��-��!����� 
"+!/��� �� 9����������, ����� 4!������ ���-
�������� � ��!�*������� �� ������#����, ����� 
� ������������� �� "+!�� $�����!������ ���-
����. ��/� "� �� ����!��� �� "����#�� �� ����� 
���9���� � *����� ��"�9���#�� (����!�����) 
�+������� ���� �������������� � ������������ 
���!��. ���" ��"�����+#��� �� ����"� �� �����-
�� �������"���!����, �������� ���#��� �� ����-
�� � �������� #��� �� *���.

SMRT ������������� ������ �4�!����"-
���� ���!�"�����!���� �� ����� �� ���!���-
#���� �� �������� ��	 ��!��4!�. >+�������� 
�����#� � �"������/�� ��+���� ��	, ����-
���� SMRTbell, ����� �� �*���4�� ���� ��+��-
������ �� ���#�9���� (hairpin) �"������ �+� 
"���� ���� �� "��?������/�� ��	 ��!��4!� 
[17]. ���!�"������ ���*� �� ������� � SMRT 
�!���� (���) �+"��� SMRTbell "�94�"��� � ��-
���������� ����, �������� ZMW (zero-mode 
waveguide), ����� ���"������ ��?-��!��� �*�� 
�� "����#�� �� ����!��� [18]. �� "+���� �� ���-
�� ZMW ���� � ��������� �"������ ��!�����-
��, ����� ��/� "� ��+�/� �"�� �� "���� �"��-
���� �� SMRTbell � "� ������� ���!���#����. 
	+� ���+� �� "�*���� 9!4����#����� *�!���-
�� �4�!����"� � ������#������� ���#�� �����-
��. �!�" �������� �� 9!4����#������ �����!, 
9!4���$���+� �� �������������� �4�!����" 
�� ��"�!� � ��!��������� ��+���� �!�"��%��� 
����!��������� *���. > ���������� �� /���-
�� �� ��!��������� "���� ������ �� SMRTbell 
��!��4!��� ����� "� *+"�� ��������*����� 
���/����� �+��. 
� ���� ����� �� 4��!����� 
��������� �� �������, ����� ������ � �� "+!/�-
���� �� ���������� ��	. 

'�*!�#� 1 [15, 16, 18, 19] ���"����� � ������-
��!�� ������ ��$��������� $������������� � ���-
����"���!������ �� ��*������� NGS ��$��!����. 
'� ���"����!���� ���� �� ��?-������ ����!���-
���� �!��9����, ����� *�$� ������!� ���!�/�-
��� � �!�������� "����������. K�������� ���!�-
/���� �� ���� ��$��!���� � "����������� ������ 
�� � �*!����� ��: "���������� �� ��������� ��*�-
!������, ����!����, �+����� ����������, ��!�-
�4!���� ����!���� � "�. 

��(��)� 1. ��!*�!& �� +!/��%!06�+! 7���$!+�� � 7���"��&�+!���0++� �� ��"��%��+! 7�6��!��8 0!6�!�)����� 7��+9��$�

����"��&�+!� Thermo 
Fisher Roche Illumina Thermo Fisher Paci;c

Bioscience


!��9���� 3730xl 454 GS 
FLX +

454 GS 
Junior MiSeq HiSeq 

2500 HTv4
PGM 316 
���

Proton PI 
���

RS II:
P6-C4


���!���� 1 2 2 2 2 2 2 3
����" Sanger SBS 
 SBS 
 SBS OQT SBS OQT SBS pH SBS pH SMRT
<��!�9���#�� PCR emPCR emPCR ������ PCR ������ PCR emPCR emPCR �
�+!/��� �� 
������ (bp) 600-1000 "� 1000 700 2 x 300 2 x 125 400 200 1-1,5 x 104 

���"��
������ �� 
������ (%) 0,001 1 1 0,1 0,1 1 1 13


������"�-
��!���� 60 Kb 700 Mb 35 Mb 15 Gb 1 Tb 1 Gb 10 Gb 500 Mb-

1 Gb
>����/run 0,5-3 � 23 � 10 � 65 � "� 6 "�� 3-5 � 2-4 � 0,5-4 �
���� �� �b 
(USD) 500 8,57 28,6 0,09 0,03 0,5 0,1 0,4-0,8


 – ���������������; KQ' – �*������ 9!4����#����� *�!����� �����������
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HLA ����������

�!�"��%��� ����!���� ����������� ����-
�� ������ ���!�/���� ��� ��������� ���!�� �� 
��!�� ��!����9�� ����, ���+��� � HLA ������+�. 
> �4������� �!������ "���������� HLA ��������-
���� ��?-����� �!4/� �� ����"�!��� �������� �� 
�+����� �$�"���� ��/"4 "���� � ��#������ ��� 
������!����#��, ����� � �� "���������� �� ��"�-
#� HLA-���#������ ��*�!������. 	�����#����!-
�� ����!������� ��	 *������� ����"� �� HLA 
���������� �� SSP (sequence-speci=c primers), 
SSOP (sequence-speci=c oligonucleotide probes) 
� Sanger ����������� (sequence-based typing; 
SBT), ���!�"���� �� ����� "����� �� ����� �� ��?-
��9��������� [20]. T��� ��$���� �� 9��4����� 
�+�$4 ������������� �� �������-����������%��� 
����� �� HLA ��!��4!���, ��?-��!����9��� ��-
���� � HLA ������ � � ��?-��!��� �!������ �����-
����. ����"����� �� ��������� ���� 2 � 3 ����� �� 
HLA �!�� I ������ � 2 ����� �� HLA �!�� II ������, 
���� "�4�� HLA ���� �*�������� �� �� ���!�"��� 
����"� 9���������� � ��������� �����������. 
>+����� ���� �!�������� �������� �� "�4�� ��-
���� ������ ����������. >������� ������#����� 
����#���� �� NGS ��$��!������ �����!��� ���-
!��������� �� ��-��!��� ������� � "��� �+!���� 
������� ������#�� �� ����!�� HLA ���� ��� ���-
��#� ���*� ���!�"���� ����!�!��.


������� �� NGS-*��������� ����"� �� HLA 
���������� �� �����*�����, ���� �� ����!���� 
PCR ��$���� �� �+�"����� �� ��	 *�*!������. 

��� 2009 �. Gabriel et al. � Bentley et al. �� �+�-
�� �+� ���"������ ���+� ����" ���� �!��9����-
�� Roche/454 GS FLX [21, 22]. To? �� 9��4���� 
�+�$4 �!������ ��������� ������, ����� "� ���� 
������ �� ���!������� ���� ��������������� 
����"����� ��$����. ���!���� PCR ��"$�"�, ���� 
long PCR � �*����� ������������� (RT) PCR, �� 
����!����� �� NGS HLA ���������� [23, 24, 25]. 
'� �� ���!������ ���"� ������ �� ���?������ 
"���?� � ��"� �� ����!������� �!��9����. > 
�������� long PCR ����"+� �����!��� ���������-
�� �� #�!�� HLA ���, ��!&����!�� �������, ���-
����!������ 4����+�, upstream � downstream ��-
�����, ��+%�������?�� HLA ���������� � ������ 
������������!�� �����*����. 

������� ����!�� �������� ���"�����$� NGS 
������ �� HLA ����������, *������� �� long 
PCR �� ��"������� �� ��	 *�*!������. �"�� ��$ 
� Omixon Holotype HLA, ��?�� ��� ��� 4���$�� 
"� �������� � �!������ 4�!����. '�? ����!��� 
�iSeq �!��9���� �� NGS � a��!�9�#��� 7 !��4-

�� (HLA-A, -B, -C, -DQB1, -DRB1, -DPB1 � -DQA1). 
���4!������ �� ������������ ���*� *�$� �+���-
������ � ����, ��!4���� �� SBT ("������ �� �� 
��������), ���� �������������� �!�!�� ���*���-
#�� �� ����"�!��� !��4�� *�$� ���������, ����� 
���"����!��� !�������%� ����� ��  SBT ��$��-
����, �� ����� �������� �� �4/�� "��+!����!�� 
�������, ����� ���+����� � 4"+!/���� ���!�"��-
����. �!�*� ������ �� ��������� ����" � ��4"�-
������ !�*�������� ���#��, ��?�� *� ���+! "� �� 
������������, �!���� ��� ��+����� �� ��"������� 
�� *�*!��������, �� "� �� ����!�� !�*��������-
�� �����, ����� � ���$�"+� �� �������� � ����4-
������. 

�
��������� �����
����� �� ����
���� 
��
������


������ � ���������� �� NGS ��$��!������ 
�������� �� ���������� �� ��!��4!���� ��$���-
���, ����%� � �������� �� ���������� �� ���!�-
�"���� ����!����. 
��� 2008 �. Ley et al. ����!�-
��$� ������� ����!�!�� ����������� �� ���!�� 
�� #�!�� ����� �� ��#���� � ����� ���!��"�� 
!�������, ��"����9�#���?�� ���� �4��#�� � 
��"���%��� ������� �� ���� � ������ "������� 
��!� [26]. K������� ���!�"������� � ���� �*!��� 
�� ����!������ "���"�$� "� 4����������� �� 
����� ���%��� ��������� �4��#��, ���������-
�� ��!��4!�� �+��%� �� ����������. ��?-���-
�� ����������� ���� ��"���� �����!�� ��������, 
���������#����� 9������, ������������ ��"4!�-
����, �4����� �4�������, ����� � ���������� �� 
��!�?�������� [27]. ;� ��������, �� ���� �� ���� 
�4��#�� �!���� �� ���/���������� �� ��#���-
����, ����� �� �����+%� � �����#��!�� ������ 
�� *+"�%� ������������ ��"$�"� ��� ���� ��4�� 
��*�!������. > ���� �� �!4����� ����!������� �� 
Sanger ������������� �!� "�4�� ������#����!-
�� ��$���� �� "����#�� �� ����������� �4��#�� 
� !���� ���!�/���, ������ ������ �����/���� 
�.���. „����%� �����“ �� �4��#��. > ������!��� 
���� �*��� �4��#���� �� �����+����� �� #�!��� 
"+!/��� �� ����, �*$��%�?�� ������� �� ����!�� 
��!�*���. > ���� �!4��� ���������� ���!������ 
����������� ���� NGS ���"!��� ��"$�"�%� �!-
���������. 

��$�/"�?�� �� ���� ����#��, ��� ������$�� 
� �+�������!�� ��!�"���$�� ����" �� �4��#��-
��� ���!�� �� ��#����� � ���!��"�� ����!���� 
���� ��*����� ����� ����! �� ��!4�����"����-
���� ������� Ion Torrent PGM [28]. 
���!+� �*-
$��%� ��"���%��� ������ �� 9 �!������ ������� 
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����, ����� �!�"��: ASXL1, EZH2, CALR, RUNX1, 
SETBP1, SF3B1, SRSF2, TET2 � U2AF1. <��!�-
�+� ������ 14 ��������� ��"���%� �4��#�� � 
7 �� ���*��� (n = 16), ������%� 6 �� ���������� 
����. '�� �� 4����������� �4��#�� �� ����+��-
��$� � *����� "���� Cosmic (v.67). K������ !�-
������% 9����� �� ����"� � *���� ��!�������� 
����. '��� ��"$�" "��+!�� ����!�� "�4�� �����-
*����, ����!���%� Illumina-*������ ����! [29], � 
������� ���!�/������� �� NGS ��$��!������ �� 
�������� ���!������ ����������� ��� �!������ 
���*� �� ��#����� � ���!��"�� ����!����. ���-
*��� ��, ��!&������� �� ��� �!� ���� �����*���� 
NGS ����" � �4������� �!������ "���������� �� 
�4/"�� �� ���������� ��!�"����� � ����"����-
������ [30].
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