Profilowanie genetyczne

w ostrej biataczce szpikowej

Zmiany genetyczne, inaczej okreslane jako mutacje, powszechnie wystepujg w ostrej biataczce szpikowej

(OBSz). Aby sprawdzi¢, jakie zmiany genetyczne sg obecne w Twoim organizmie w przebiegu OBSz, Twaj

lekarz hematolog powinien przeprowadzi¢ profilowanie genetyczne. Polega ono na sprawdzeniu gendéw
obecnych w komérkach biataczkowych i ustaleniu, ktére z nich sg nieprawidtowe.

Twaj lekarz by¢ moze moéwit Ci o genach typowo zwigzanych z OBSz, w tym: FLT3, IDH1, IDH2, NPM1, CEBPA
czy KIT. Wykrycie zmian w obrebie tych genéw moze pomdc w ustaleniu najlepszego dla Ciebie leczenia.

OBSz nie jest jednorodng chorobg - sktada sie
z wielu réznych podtypow. Okreslony zestaw

zmian genetycznych w OBSz nazywa sie
profilem mutacyjnym i pomaga przewidywaé,
jak choroba moze sie rozwijac.

Informacje genetyczne sg przechowywane w Twoich
komodrkach w strukturach zwanych chromosomami.
W niektérych przypadkach OBSz mogg wystapié
zmiany w strukturach tych chromosomoéw.

Podczas gdy mutacja moze dotyczy¢ pojedynczego
genu, zmiany chromosomalne wptywaja na duze
fragmenty DNA.

Istnieje 5 typowych zmian, ktére mogg by¢ obecne
w twoich chromosomach:

1) Kiedy czes¢ jednego chromosomu
przemieszcza sie i przytacza do drugiego,
moze to spowodowac zamiane materiatu
genetycznego — taka zmiane nazywamy
translokacja chromosomowa.

2)  Jesli czes¢ chromosomu odtamie sie i zostanie
utracona mamy do czynienia z delecja.

3) Moze réwniez wystgpi¢ odwrotnosc delecji,
czyli addycja, polegajgca na dodaniu matych
fragmentéw materiatu genetycznego.

4) Moze pojawic sie dodatkowa kopia catego
chromosomu, co jest znane jako duplikacja
chromosomu.

5) | na koniec - jesli czes¢ chromosomu odtamie
sie i odwrdci wzdtuz dtugiej osi przed

ponownym potgczeniem dochodzi do inwersji.

Aby sprawdzi¢, czy zachodzg jakie$ duze zmiany
w ksztatcie lub liczbie chromosoméw obecnych

w komoarkach, mozna zastosowac badanie
cytogenetyczne. Ta technika, znana réwniez jako
kariotypowanie, pozwala naukowcom ustawic
chromosomy w odpowiedniej kolejnosci

i wizualnie sprawdzi¢ je pod katem wystepowania
nieprawidtowosci.

Hybrydyzacja fluorescencyjna in situ, w skrdcie
FISH, to nazwa metody, ktéra wykorzystuje
fluorescencyjne znaczniki do oznaczania
konkretnych czesci chromosoméw

i identyfikowania zmian.

Jesli chcemy przyjrzec sie blizej temu, co dzieje sie
z samymi genami, potrzebujemy bardziej czutych
metod. Reakcja tancuchowa polimerazy (PCR)

i sekwencjonowanie nowej generacji (NGS) to
dwie przydatne techniki, ktére mozna wykorzystaé
do obserwacji bardzo matych zmian w obrebie
genow.

Okreslone podtypy genetyczne OBSz reagujg

W rézny sposéb na rézne terapie. Stosowanie

leczenia odpowiedniego dla Twojego podtypu
moze poprawi¢ Twoje rokowanie.

Zapytaj swojego lekarza o badania genetyczne.
Moze doradzic, ktéry test jest dla Ciebie
odpowiedni i skierowac Cie do szpitala
w celu ich wykonania.
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Specjalne podziekowania dla naszych sponsoréw:
AbbVie, Amgen, Bristol Myers Squibb, Jazz Pharmaceuticals, Astellas i Novartis.





