CEL: SZYBKO | SKUTECZNIE WYKRYWAC CHOROBY DZIEDZICZNE

Czy nie bytoby wspaniale, gdybysmy mogli przebadac cate spoteczenstwo pod katem choréb
dziedzicznych, takich jak nowotwory czy hipercholesterolemia, i dzieki temu zapobiec
przedwczesnej smierci wielu pacjentow? Prof. dr hab. med. Krystian Jazdzewski z Centrum
Nowych Technologii Uniwersytetu Warszawskiego oraz Zaktadu Medycyny Genomowej
Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego wierzy, ze taki postep jest mozliwy i catkiem
bliski.

Liczne choroby maja swdj poczatek w tym, ze rodzimy sie z chorobotwdrcza zmiang w genie, ktéra
na pewnym etapie zycia prowadzi do rozwiniecia sie schorzenia. Co czwarty pacjent z rakiem
zachorowat, poniewaz odziedziczyt uszkodzony gen. Gdyby odpowiednio wczesnie dowiedziat sie,
ze jest nosicielem wadliwego genu, moégtby podjac kroki pozwalajagce na wczesng diagnoze
nowotworu i jego skuteczne wyleczenie. Niestety, koszty badan genetycznych sg wcigz wysokie, co
uniemozliwia stosowanie ich na szeroka skale.
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»Celem naszego projektu jest opracowanie nowatorskiej metody pozwalajacej na redukcje
kosztow badan genetycznych, co w konsekwencji umozliwi prowadzenie przesiewowych badan
populacyjnych w kierunku licznych choréb, w tym nowotwordw dziedzicznych” - stwierdza prof.
Krystian Jazdzewski.

W projekcie przewidziano opracowanie algorytmu umozliwiajacego identyfikacje pacjentéow
obcigzonych zespotem Lyncha, zwigzanym z dziedzicznymi nowotworami jelita grubego,
endometrium i jajnika. W tym typie nowotworéw odpowiednia prewencja, polegajaca na
wykonywaniu czestych i wtasciwie ukierunkowanych badan diagnostycznych, pozwala na
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znalezienie zmian nowotworowym w bardzo wczesnym stadium, istotnie zmniejszajac
Smiertelnos¢ pacjentéw (nawet o ponad 90%). Badania diagnostyczne nalezy jednak rozpoczac juz
okoto 25 roku zycia. Jest to zatem mozliwe jedynie w przypadku, gdy pacjent ma swiadomosé
genetycznego obcigzenia choroba.

»W ostatnim etapie projektu wykorzystamy opracowany algorytm do przeprowadzenia badan
diagnostycznych w grupie 600 pacjentdéw z rakiem jelita grubego. Identyfikacja oséb obcigzonych
zespotem Lyncha umozliwi najlepsze dostosowanie do nich metod terapeutycznych. Bedzie tez
cenng informacja dla cztonkdow rodzin tych pacjentéw, ktorzy takze mogg by¢ obcigzeni choroba” -
wyjasnia prof. Jazdzewski.

Opracowana metoda w przysztosci bedzie mogta zosta¢ wykorzystana w badaniach
przesiewowych ukierunkowanych na identyfikacje pacjentéw z kazdg choroba genetyczna, nie
tylko z zespotem Lyncha. Dzieki niej, byé moze, mozliwe stanie sie wprowadzenie w Polsce
genetycznych badan przesiewowych w kierunku licznych choréb dziedzicznych, a w dalszej
perspektywie - wprowadzenie prawdziwej medycyny personalizowanej, w ktérej procedury
diagnostyczne i terapeutyczne sg skrojone pod potrzeby danego pacjenta.

Prof. Krystian Jazdzewski jest lekarzem, genetykiem i endokrynologiem. Prowadzi badania
dotyczace dziedziczenia chordb i zastosowania technologii sekwencjonowania nowej generacji w
medycynie. Kieruje Laboratorium Genetyki Nowotworéw Cztowieka w Centrum Nowych
Technologii UW i Zaktadem Medycyny Genomowej WUM. Jest laureatem konkursu TEAM 1/2016
Fundacji na rzecz Nauki Polskiej.

Na zdjeciu: Prof. dr hab. med. Krystian Jazdzewski, fot. OneHD
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