Wyzwanila W medycynie
spersonalizowanej

Medycyna spersonalizowana bedzie wymaga¢ rozwoju lekow
celowanych.

Aby umozliwié¢ postepy medycyny spersonalizowanej, nowe
odkrycia badan molekularnych i nowe technologie (takie jak
technologie ,omiczne”) musza znaleZ¢ zastosowanie podczas
opracowywania lekéw oraz w zatwierdzonych terapiach.

Jednak korzyscig wynikajgca z prac nad lekami celowanymi jest
wzrost skutecznosci badan klinicznych. Opracowywanie nowych
lekéw pod katem znanych przyczyn chorob przetozy sie na mniej
niepowodzen w kazdej fazie prac nad lekiem, a zastosowanie
biomarkeréw bedzie g*déwnym czynnikiem medycyny
spersonalizowanej. Weryfikacja biomarkeréw jako unikatowych i
pozwalajgcych przewidzie¢ wyniki leczenia zmian musi zostad
wprowadzona, zanim opracowywane w ten sposOob leki bedg mogty
zosta¢ dopuszczone do obrotu.

Diagnostyka stowarzyszona

Nowe leki czesto sg dopuszczane do obrotu wraz z odpowiednimi
(,stowarzyszonymi”) testami diagnostycznymi, ktdre maja
zapewnic¢, ze lek jest odpowiedni dla danego pacjenta. Jesli
test diagnostyczny nie zostat prawidtowo zwalidowany, lek moze
nie dziata¢ lub powodowac¢ efekty uboczne. Dlatego prawidtowy
projekt 1 walidacja testu diagnostycznego ma zasadnicze
znaczenia dla uzyskania najlepszych wynikéw dziatania leku i
efektéw dla pacjenta.

Diagnostyka stowarzyszona obejmuje niezbedne testy, ktore
selekcjonuja pacjentéw przed podaniem leku. Testy moga:

»pokaza¢, kto prawdopodobnie =zareaguje na lek
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(,odpowiadajacy” 1 ,nieodpowiadajgcy” na leczenie)
wskaza¢ pacjentéw narazonych na wysokie ryzyko
wystgpienia reakcji niepozgdanych
= pomoc lekarzowi w wyborze odpowiedniej dawki, zardwno
bezpiecznej, jak 1 skutecznej.

Diagnostyka stowarzyszona moze obejmowal bezposSrednie badania
pacjenta, takie jak elektrokardiografia (EKG), lub obrazowanie
diagnostyczne, takie jak obrazowanie metodg rezonansu
magnetycznego (MRI). Badania wykonywane na probkach pobranych
od pacjenta (takie jak badania DNA) sa na 0g6%* uwazane przez
odpowiednie wtadze za dostarczajace najmocniejszych dowoddw.

Badania w ramach diagnostyki stowarzyszonej powinny by¢
opatrzone informacjami dotyczacymi ,wskazah do stosowania” lub
,zZastosowania”. Oba te rodzaje informacji sg czesto okres$lane
nadrzednym terminem ,zastosowanie” (leczenia). 0g6lnie powinny
one zawierac¢ nastepujgce elementy:

= Docelowa populacja, dla ktdrej badanie jest przeznaczone
(np. osoby o konkretnych genotypach (strukturze
genetycznej) lub fenotypach (cechach)).

» Powdd przeprowadzania oznaczenia - ,cel kliniczny” (np.
pomoc w okresleniu rozpoznania, ocena prawdopodobienstwa
rozwoju choroby (prognoza) i monitorowanie)

 Przedmiot oznaczenia, identyfikacji lub wykrywania (np.
okreslony gen lub biatko)

Do jakiego rodzaju oznaczen stuzy badanie, z
uwzglednieniem, czy jest to badanie jakosSciowe
(koncentrujgce sie na obserwacjach i opisach),
pétilosciowe czy ilosSciowe (koncentrujgce sie na
liczbach)

= Rodzaj prébki i sposdéb jej pobrania (np. krew petna,
ptyn mézgowo-rdzeniowy)

= Miejsce, w ktérym nalezy uzy¢ urzadzenia diagnostycznego
(w laboratorium lub ,miejscu opieki nad pacjentem”) 1
rodzaj sprzetu wymagany do przeprowadzenia badania

= Cel badania (konkretna choroba, stadium choroby, stan



zdrowia Llub dowolne mozliwe do zidentyfikowania
zdarzenie 1lub stan)

Problemy

Badacze pracujgcy na danych genetycznych 1 genomicznych staja
przed szczegélnymi problemami etycznymi. Muszg brac pod uwage
prywatnos¢ i traktowad¢ dane jako poufne, a takze sprawdzac,
czy uczestnicy badania rozumieja, na co wyrazaja zgode
(Swiadoma zgoda).

Nawet w przypadku lekdéw celowanych przeznaczonych dla
konkretnej subpopulacji pacjentdéw nadal jest mozliwe, ze lek
moze zostal przepisany pacjentom ,z tg samg choroba”, ale
nalezacym do réznych podgrup. Moze to prowadzi¢ do:

 braku odpowiedzi na leczenie

= opdZnionego otrzymania przez pacjenta korzystniejszego
dla niego leczenia

= marnowania samego leku

» zdarzen niepozadanych, ktérych mozna by*oby unikna¢.

Doswiadczenia pacjenta

Medycyna spersonalizowana moze dostarczy¢ wiecej informacji o
stanie zdrowia danej osoby, co moze miel osobiste
konsekwencje, a nawet prowadzi¢ do zmiany sposobu zycia. Czy
pacjenci sg na to gotowi? I czy lekarze majg wystarczajgce
umiejetnosci i sg gotowi do przekazywania takich informacji
pacjentom?

W przypadku medycyny spersonalizowanej pacjent cierpigcy na
dang chorobe powinien otrzymad przed leczeniem bardziej
uspokajajgce informacje:

» ze lek prawdopodobnie dobrze na niego podziata oraz
»2e jest mato prawdopodobne, aby w przypadku tego
leczenia wystgpity u niego efekty uboczne.



Jesli efekty uboczne sg nieuniknione, lepsza wiedza o nich i
ich mozliwej powadze moze utatwi¢ pacjentowi podjecie decyzji
oraz zaplanowanie leczenia 1 wplecenie go do swojej
codziennosci.

Komunikacja pacjent-lekarz

Na o0gét w przypadku medycyny spersonalizowanej pacjent i
lekarz muszg zapozna¢ sie z wiekszg ilo$cig informacji lub
sprzecznymi informacjami na temat dostepnych opcji leczenia 1
oméwi¢ je. Pacjenci, dla ktérych jest to trudne, powinni
uzyska¢ pomoc i wsparcie od swoich lekarzy.

Aby umozliwié¢ zastosowanie leczenia spersonalizowanego, moze
by¢ potrzebne przeprowadzenie wiekszej ilo$ci badan niz
zwykle. Badania krwi sg zwykle traktowane jako rutynowe, ale
biopsje (polegajgce na pobraniu fragmentu tkanki) wymagaja
znieczulenia, a uzyskanie wynikOw moze zajg¢ wiecej czasu.
Podejmujgc decyzje o badaniach, pacjenci i ich lekarze musza
oméwic¢ wszystkie ich zalety i wady.

Jesli celem testu jest okreslenie prawdopodobienstwa, ze
pacjent zareaguje na lek, wynik moze by¢ wyrazony na przyktad
jako szanse (1 na 3) lub procentowo (33%). R6zni ludzie mogg w
rézny sposéb interpretowac¢ ryzyko, a lekarze powinni im
pomaga¢ w tej ocenie.
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