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W zwigzku z dynamicznym rozwojem medycyny, a szczegblnie jej czesci, jaka jest
genetyka, mamy coraz wiekszg wiedze o funkcjonowaniu nowotwordéw. Dzieki
temu mozemy odkrywaé genetyczne podtoze rozwoju choréb nowotworowych
i stosowaé nowoczesne rozwigzania w ich leczeniu. Broszura, ktora trzymasz w reku
ma na celu wyjasnienie termindw, z ktorymi mozesz sie zetknaé w trakcie leczenia
Twojego dziecka. Mam nadzieje, ze bedzie dla Ciebie pomocna.

Prof. dr hab. Bernarda Kazanowska

Klinika Transplantacji Szpiku, Onkologii i Hematologii Dzieciecej
Uniwersytet Medyczny we Wroctawiu
Ponadregionalne Centrum Onkologii Dzieciecej “Przylagdek Nadziei”
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Zacznijmy od poczatku...

Badanie genetyczne jest analizg materiatu genetycznego (DNA) znajdujgcego sie
wewnatrz naszych komérek. W onkologii pozwala ono na poszukiwanie w komérkach
zaburzen, ktére moga prowadzi¢ do rozwoju nowotworow. Mozemy powiedzieé, ze
w ten sposob probujemy poznaé ,jezyk genetyczny” nowotworu, ktdéry w swoim
stowniku zamiast wyrazow posiada ich unikatowe odpowiedniki - czyli geny. Dzieki
wykorzystaniu najnowszych metod diagnostycznych potrafimy badaé, z jakich
Jliter” sktadajg sie whasciwe geny i w jaki sposdb wptywaja one na dziatanie komérki
nowotworowe].

Dzieki badaniu i poznawaniu kolejnych ,stow" tego specyficznego jezyka, lekarze
w bardziej doktadny sposéb moga okresli¢ typ nowotworu. Jest to szczegdlnie
wazne gdy mamy do czynienia z chorobamirzadko wystepujacymilub gdy pojawiaja
sie watpliwosci co do pierwotnej diagnozy. Znajac ,jezyk genetyczny"” konkretnego
pacjenta, mozemy przygotowac indywidualnie dobrane leki, ktore pasuja do danego
pacjenta i jego nowotworu jak ,klucz do zamka". Méwimy wtedy o leczeniu, ktére
oferuje nam tzw. medycyna personalizowana.



Czym jest doktadnie medycyna personalizowana?

Medycyna personalizowana zaktada indywidualne podejscie do pacjenta.
Z szerokiego wachlarza obecnie dostepnych lekdéw wybieramy te, ktore powinny byé
najbardziej optymalne dla konkretnego dziecka. Mozna powiedzieé, ze stosujemy
tutaj leki ,,szyte na miare"” i dopasowane do choroby okreslonego cztowieka.

Kiedy badamy geny nowotworu, znajdujemy jego stabe punkty i charakterystyczne
znaki rozpoznawcze, ktére moga byé punktami uchwytu dla nowoczesnych lekdw.
Te znaki rozpoznawcze sg okreslane w genetyce jako cele molekularne, a leki ,szyte
na miare” to terapie celowane.

Czym charakteryzuje sie terapia celowana?

Terapia ta dziata selektywnie i uderza konkretnie w komérki nhowotworowe
posiadajace charakterystyczne cele molekularne. Oznacza to, ze takie leki
nie wyrzadzajg krzywdy zdrowym tkankom malego pacjenta, ktére w swoich
komérkach nie posiadajg tych celéw. Ostatecznie przektada sie to na mniejsza
toksycznosé i lepsza tolerancje takich terapii.
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Czy obecna wiedza medyczna pozwala nam
wykry¢ cel molekularny w kazdym typie

nowotworu dzieciecego?

| czy kazdy maty pacjent moze otrzymac taka terapie?

Ludzkie komorki posiadajg okoto 20-25 tys. przerdznych gendw, ktoérych mutacje,
czyli spontaniczne i niekontrolowane zmiany, moga prowadzi¢ do choréb
nowotworowych. Cho¢ dostepne narzedzia diagnostyczne teoretycznie pozwalajg
zbadaé kazdy z gendw w kazdym typie nowotworu, istnieje jednak nieskonczona
ilos¢é mozliwosci w jaki sposéb nasze geny mogg mutowaé. Pomimo tych trudnosci
medycyna personalizowana jest nieustannie rozwijana, a w ostatnich latach
dostarczyta wiele odkryé nowych celdow molekularnych, ktére pozwolity na
rewolucje i poprawe wynikéw leczenia w wielu chorobach nowotworowych.

Nalezy jednak zaznaczyé, ze ze wzgledu na ogromng ilosé gendw w naszych
komorkach, aktualna wiedza kliniczna dostarcza informacji o znaczeniu konkretnych
mutacji w ograniczonej liczbie nowotworéw wieku dzieciecego. Dlatego tez nie u
kazdego malego pacjenta jest konieczne przeprowadzanie badan genetycznych
i nie u kazdego jest mozliwos¢ skorzystania z terapii celowanych. Oczywiscie pod
naszg baczng obserwacjg pozostaja pacjenci z bardzo rzadkimi chorobami (jak
wspomnieliémy wczesdniej), ci ktérych diagnoza budzi watpliwosci oraz ci, ktorzy nie
odpowiadaja na dostepne, najlepsze standardowe terapie.



Nasze komorki sg nieustannie bombardowane przeréznymi czynnikami, ktére moga
znieksztatcac ich ,jezyk genetyczny”. Wiekszos¢ z tych zmian, czyli tzw. mutacji,
jest niezwykle sprawnie naprawiana, dzieki czemu nasz materiat genetyczny
pozostaje nienaruszony a komorki zdrowe. Jednak w niektorych sytuacjach nie udaje
sie naprawi¢ tych uszkodzen, a powstate w ten sposéb zmutowane geny zmieniaja
funkcjonowanie komérki. W efekcie stajg sie one nieSmiertelne i zaczynajag mnozy¢
sie w niekontrolowany sposob. W ten sposdb pojawia sie nowotwor.

Wyrdzniamy dwa typy nieprawidtowosci genetycznych — somatyczne i germinalne.
Zmiany somatyczne, czyli nabyte, to zmiany niedziedziczne, powstajace
spontanicznie w czasie zycia. Pojawiajg sie na skutek rdznych czynnikéw
Srodowiskowych i obecne s3 jedynie w komorkach tkanki nowotworowej.

Genetyczne zaburzenia nabyte s3 powodem 80-90% wszystkich nowotwordow.
Krotko méwiac sg niezalezne od gendw przekazywanych dziecku przez rodzica.
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Jesli chodzi o zmiany germinalne czyli zmiany dziedziczne, to mozemy je
przedstawi¢ jako genetyczne predyspozycje do rozwoju choroby. Zmiany te
moga by¢ przekazywane w rodzinie z pokolenia na pokolenie. Identyfikacja
takich dziedzicznych zmian pozwala na profilaktyke i wczesne wykrycie choroby
nowotworowe].

Materiat genetyczny. Mamy rézne typy materiatu genetycznego. Najczesciej jest
to fragment tkanki nowotworowej pobranej w czasie operacji lub biopsji, krew albo
szpik kostny. Taka pobrana cze$¢ tkanki nowotworowej jest zatapiana w parafinie
i okreSlana jako ,bloczek parafinowy”, ktory moze postuzyé do badan nawet po
bardzo dtugim czasie od pozyskania probki. Jesli do badania postuzy krew, to moéwimy

wtedy o ,materiale Swiezym”, a badanie genetyczne odbywa sie bezposrednio po jej
pobraniu.

e Baza wiedzy o nowotworach u dzieci
www.onkorodzice.pl

e Maly pacjent — poradnik dla rodzicéw i personelu
https://akademia.nfz.gov.pl/zestaw-o-prawach-dziecka-jako-pacjenta-2/

e ,Ani wypadaja wiosy". Poradnik dla dzieci, ktore traca wtosy w wyniku
leczenia onkologicznego

https://naratunek.org/wp-content/uploads/2021/09/Ani-wypadaja-wlosy-
ksiazka-do-pobrania.pdf

e ZywiOnko. Kulinarny przewodnik dla dzieci i mtodziezy w trakcie leczenia
onkologicznego
https://naratunek.org/wp-content/uploads/2019/09/ZywiOnko-e-book.pdf

e "0, choroba”, ksiazka-komiks o chorobie nowotworowej dziecka
www.onkorodzice.pl/29-wrzesnia-premiera-ksiazki-o-choroba
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