Nowe obszary badan W
medycynie spersonalizowanej

Istniejg nowe obszary badan w medycynie spersonalizowanej
stymulujagce jej rozwdj:

Genetyka molekularna

Biezgce badania dostarczajg wielu informacji o chorobach na
poziomie komdérkowym i molekularnym. Istniejg dowody, ze
okreslone zmiany w genach (wariancje) moga wptywac na
dziatanie komérek i rozwdéj choroby. Choroby o podobnych
objawach moga by¢ rozpoznawane jako taka sama choroba. Moga
jednak by¢ spowodowane przez rézne wariancje genetyczne.

Epigenetyka

Ta rozwijajgca sie dziedzina umozliwia poznanie zmiennoS$ci
dotyczgcej choroby. Epigenetyka zajmuje sie badaniem sposobow
wtgczania 1lub wytgczania gendéw, 1lub ich modulowania
(zwiekszania lub zmniejszania ekspresji) bez zmian w ich
sekwencji DNA. Zmiany epigenetyczne moga wptywaé¢ na sposéb
reagowania pacjenta na leczenie, poniewaz mogg wystgpic¢ jako
reakcja na czynniki $Srodowiskowe lub zwigzane ze stylem zycia,
takie jak narazenie na promieniowanie UV, dieta, palenie
tytoniu lub stres. Finalnie, medycyna spersonalizowana bedzie
bra¢ pod uwage cechy epigenetyczne jednostki.

Opracowywanlie biomarkerdéw 1 lekow

Procesy zachodzgce na poziomie komérkowym i molekularnym mozna
mierzy¢ za pomocg ,biomarkerdw”. Oto kilka przyktadow
biomarkerow:

= Pomiary fizjologiczne, takie jak cisnienie krwi czy
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temperatura

= substancje biologiczne (,substancje biochemiczne”),
takie jak enzymy czy hormony

= zmiany w genach

 obrazy uzyskane metoda rezonansu magnetycznego (MRI)

Biomarkery sg coraz czesciej wykorzystywane w czasie
opracowywania lekow, co ma umozliwi¢ utworzenie terapii
celowanych. Oczekuje sie, ze efektem bedzie:

= poprawa wynikéw pacjentdéw: lekarze powinni mied
mozliwo$¢ wyboru lekédw dziatajgcych dobrze u kazdej
osoby i stwarzajgacych niewielkie ryzyko wystagpienia
ciezkich dziatan ubocznych

= poprawa skutecznosci opracowywania lekéw, zwiekszajaca
efektywnos¢ badan przedklinicznych i klinicznych, a
takze skracajgca ich czas i zwiekszajgca bezpieczenstwo

Farkmakogenetyka lub
farmakogenomika

Jeden rodzaj biomarkera, ktéry staje sie szeroko uzywany,
stanowli informacje genetyczng Llub genomiczng dotyczaca
cztowieka. Badania wptywu genetyki i genomiki na reakcje
cztowieka na leczenie okresla sie jako farmakogenetyke i
farmakogenomike. Pomagajg one dostosowac¢ leczenie do
genetycznej konfiguracji osoby. Wiele lekdéw obecnych obecnie
na rynku wymaga przeprowadzenia badan genetycznych przed
przepisaniem ich pacjentowi, aby zagwarantowad bezpieczenstwo
leczenia w konkretnym przypadku. Na przyktad:

= Pacjenci z wirusem HIV s3 badani pod katem wariancji
znanej jako ,HLA B*5701” przed przepisaniem abakawiru,
poniewaz ta wariancja jest skojarzona z reakcja
niepozgdang na lek.

Ponadto informacje, ktérymi sg opatrzone niektére inne leki na
rynku, zawierajg zalecenia dla lekarzy dotyczgce sposobu



wykorzystania danych genomicznych pacjenta podczas
przepisywania leku. Informacje genomiczne mogg poméc
zdecydowa¢, czy dany lek jest najlepsza mozliwo$cig dla
pacjenta, i1 jaka powinna by¢ najlepsza dawka. Na przyktad:

Trastuzumab (Herceptyna) to monoklonalne przeciwcia*a
nastawione na geny, nakierowane przeciwko czynnikowi wzrostu
naskorka ludzkiego (HER-2), przyjete w leczeniu wczesnych
stadidéw nowotworu piersi. Nadekspresja receptora HER-2
wystepuje w przypadku okoto 20 % raka sutka, powodujac
nadmierne przesytanie sygnatéw do wnetrza komérki, co pobudza
komérki raka do coraz szybszego rozwoju. Z leczenia za pomocg
trastuzumabu moga skorzystac¢ tylko pacjenci, u ktorych wykryto
wysokie poziomy receptora HER-2 Receptor HER-2 znajduje sie na
powierzchni niektérych komérek raka sutka i jest kierowany do
btony komdérkowej. Trastuzumab dziata poprzez przyczepienie sie
do receptora HER-2 na powierzchni komérek nowotworowych piersi
oraz blokowanie otrzymywania przez nie sygnaitdéw wzrostu.
Poprzez blokowanie sygnatéw, trastuzumab moze zwolnié¢ lub
zatrzyma¢ rozrost nowotworu piersi oraz stanowi przyktad
terapii celowanej immunologicznie.
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Wptyw herceptyny na komérki raka piersi. (Zrédto: patrz
pismiennictwo 1).
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Biobanki

Badania z wykorzystaniem biobankéw sg szczegdélnie wazne dla
rozwoju medycyny spersonalizowanej, a ich wykorzystanie w
badaniach klinicznych nowych lekdw stale rosnie. Zasadniczo
biobanki sg wielkimi, uporzadkowanymi zbiorami prébek krwi lub
tkanek; dawcami sg pacjenci lub zdrowi ochotnicy. W biobankach
znajdujg sie takze starannie gromadzone dane o stanie
klinicznym dawcéw, stylu zycia (dieta, palenie tytoniu) i
innych czynnikach. Biobanki umozliwiajg badanie komérek i
czasteczek pochodzgcych z wielu prébek. Uzyskane w ten sposéb
informacje mozna %aczy¢ z danymi klinicznymi i innymi. Taki
sposOb *gczenia informacji pozwala lepiej zrozumiec:

= roznice miedzy osobami powodujgce zachorowanie lub nie
na dang chorobe

= réznice miedzy ciezkosScig choroby u réznych osoéb

» réznice odpowiedzi rdéznych osdéb na leczenie.

Im wiecej prébek jest dostepnych, tym wieksza moze okazad
skuteczno$¢ takich badan. Biobanki sg zaktadane w wielu
krajach. ,EuroBioBank” stanowi przyktad potaczenia biobankéw z
roznych krajoéw, aby udostepni¢ do badan jeszcze wiecej danych
(w tym wypadku danych dotyczgcych rzadkich choréb).

Pismiennictwo

1. How Herceptin affects breast cancer cells” by
beyondthedish.wordpress.com is licensed under a Creative
Commons Attribution-NonCommercial-NoDerivs 3.0 Unported
License.

See: https://beyondthedish.wordpress.com/2012/06/04/smar
t-bomb-successfully-treat-advanced-breast-cancer-in-
clinical-trials/
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