NF:Z Narodowy Fundusz Zdrowia
Podkarpacki Oddzial Wojewodzki w Rzeszowie

Cykl ,,Dzis$ jest dzieA...”

25 kwietnia — Miedzynarodowy Dzieri DNA

Miedzynarodowy Dzien DNA, obchodzony 25 kwietnia, upamietnia odkrycie struktury DNA oraz
przetomowe osiggniecia w dziedzinie genetyki. To okazja, by podkresli¢, jak ogromne znaczenie ma
DNA dla naszego zdrowia, rozwoju i dziedziczenia cech. Wspodtczesna medycyna dzieki badaniom
genetycznym umozliwia coraz wczesniejsze wykrywanie chordb i lepsze dopasowanie terapii do
pacjenta. Ten dzien zacheca takze do poszerzania wiedzy o genetyce i Swiadomego dbania o zdrowie
— mowi Karolina Kostkiewicz z Podkarpackiego NFZ.

25 kwietnia obchodzimy swiatowy dziert DNA, czyli czgsteczki, ktéra zapisuje w nas niemal wszystko,
od koloru oczu, po ryzyko powaznych choréb. Dzi§ porozmawiamy o tym, jak badania genetyczne
dziatajg w praktyce w publicznych szpitalach w Polsce i kiedy naprawde mogg uratowac zdrowie, a
nawet zycie — méwi Rafat Sliz, rzecznik prasowy Podkarpackiego NFZ. Zapraszam do rozmowy z
dwiema Ekspertkami — Panig dr n. med. Marzeng Wojtaszewska specjalistka laboratoryjnej genetyki
medycznej Wydziatu Medycznego Uniwersytetu Rzeszowskiego oraz Panig mgr Martg Szarawarska,
diagnosta laboratoryjnym.

Rafat Sliz: Czy badanie DNA moze wykry¢ chorobe zanim pojawig sie jakie$ objawy?

Marzena Wojtaszewska: Badania DNA to jest bardzo, bardzo duza grupa testéw diagnostycznych,
ktdre sg dedykowane dla réznych wskazan, dla réznych grup pacjentéw i czesto jest tak, ze rzeczywiscie
wykonuje sie badanie juz po rozpoznaniu choroby. Na przyktad jezeli sie rodzi dziecko z chorobg rzadka,
wtedy taki test jest wykonywany juz objawowo.

Tak samo w przypadku pacjentdéw, ktérzy cierpig na nowotwory, takie badanie jest wykonywane po
rozpoznaniu nowotworu, ale jest catkiem duza grupa takich testow genetycznych, ktére nazywane s3
predykcyjnymi, ktére robi sie po to, zeby stwierdzi¢ na przyktad predyspozycje pacjenta do
zachorowania w przysztosci na nowotwér. Na przyktad jezeli mamy krewnego osoby juz chorej,
mowimy tutaj na przyktad o takich genach BRCA 1, BRCA 2. Moggq jeszcze panstwo kojarzy¢ nazwe
»geny Angelina Jolie”. Tam znajduja sie mutacje, ktdre s przenoszone z pokolenia na pokolenie w
wiekszosci przypadkdow, a czasami pojawiajg sie jakby na nowo. Jezeli osoba posiada taki wariant
genetyczny, jest w grupie ryzyka zachorowania na nowotwory piersi i jajnika w przypadku pan, chociaz
uczulam, ze rak piersi u panéw tez wystepuje oraz na nowotwory trzustki i w przypadku panéw takze
na nowotwory prostaty. Takze warto jest takie badanie wykonaé¢ oczywiscie w laboratorium
diagnostycznym i udaé sie do poradni genetycznej.

Jezeli mamy krewnego chorego na ten rodzaj nowotworu i jezeli nam takie badanie przystuguje, jest
mozliwos¢ takze wykonania go w ramach Funduszu.

Rafat Sliz: W jakich chorobach genetyka moze zmienié¢ sposéb leczenia pacjenta?
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Marta Szarawarska: Jest bardzo wiele choréb genetycznych, ktére s uzaleznione od okreslonych
markeréw. Na przyktad jesli mamy przewlektg biataczke szpikowsq. ktdra prezentuje chromosom
Philadelphia mozemy witgczy¢ inhibitory kinaz tyrozynowych, ktére sg bardzo skuteczne i dajg
stosunkowo niewielkg ilo$¢ objawdw niepozadanych. Podobnie w przypadku raka piersi posiadanie
statusu amplifikacji genu uprawnia lekarza do wtgczenia leczenia trastuzumabem. Podobnie dzieje sie
w przypadku zespotdw mielodysplastycznych, ktére majg delecje w obrebie ramion dtugich
chromosomu 5. Tez jest okreslone leczenie i tak naprawde wtgczajgc leczenie celowane umozliwiamy
pacjentowi szybki powrdét do zdrowia i za pomocg tego markera genetycznego mozemy tez
monitorowacé postepy leczenia, czyli czy nowotwor sie wycofuje - mamy remisje, czy wrecz odwrotnie
mamy progresje, czyli nawarstwiajg sie oprécz zmian genetycznych wykrytych w badaniu
diagnostycznym tez inne zmiany pogarszajace leczenia.

Rafat Sliz: Jesteémy w publicznym szpitalu. Jakie badania DNA s3 tutaj dostepne?

Marzena Wojtaszewska: JesteSmy szpitalem, ktéry leczy osoby gtdwnie doroste i zajmujacym sie
przede wszystkim onkologig. Takze mamy caty szereg badan genetycznych, ktére w tej chwili wykonuje
sie, zaréwno cytogenetycznych, jak i molekularnych dla pacjentéw z nowotworami krwi. Od tego
zresztg w tym szpitalu zaczeta sie cata ta diagnostyka genetyczna na miejscu, ale takze szereg badan
jest wykonywanych dla pacjentdéw cierpigcych na nowotwory narzgdowe. Czasami takze na oddziatach
wewnetrznych zdarza sie, ze wykryty jest jakis defekt metaboliczny na przykfad i wtedy juz nie na
miejscu, ale takie prébki s wysytane w celu wykrycia wtasnie jakiS zmian genetycznych, ktére
potencjalnie mogg sta¢ witasnie za tym niedoborem, na przyktad czy to immunologicznym, czy to
jakiegos enzymu.

W tej chwili w zasadzie nie ma takich takiego obszaru medycyny, gdzie te badania genetyczne nie s3
wykonywane. Takze kazdy szpital, czy to u siebie, czy to w innej jednostce, takie badania wykonywac
powinien.

Rafat Sliz: Czy to prawda, ze jedno badanie moze sprawdzi¢ wszystko?

Marta Szarawarska: Nie jest to prawda. Kazde z badan genetycznych jest badaniem celowanym, czyli
ukierunkowujemy swojg analize na poszczegdlne markery, ktérych szukamy. Dlatego tak wazna jest
wspotpraca z lekarzem klinicystg, ktory udziela nam takich informacji. Nie wykonujemy takich tak
zwanych ,testéw lifestylowych”, bo sg takie bardzo promowane testy genetyczne, ktére nie s3
opatrzone zadng poradg lekarskg na przyktad, ani nawet zadng poradg diagnostyczng i po prostu s3
wydawane takie wyniki, ktére nie majg wartosci samej w sobie. Takze chcieliSmy uczuli¢ tez
jednoczesnie, ze ta jakos¢ medyczna i porada genetyczna i porada lekarza specjalisty jest tutaj bardzo
wazna i zeby zaufac specjalistom ochrony zdrowia kierujac sie na badanie genetyczne, ktdrzy chca
wykonac jakies takie badanie.

Rafat Sliz: Czy badanie DNA zostaje z nami na zawsze, czy tez trzeba co$ co jaki$ czas powtarzaé?

Marta Szarawarska: Badanie DNA moze by¢ wykonane raz na cate zycie. Na przyktad jesli analizujemy
zmiany tak zwane germinalne, czyli zmiany wrodzone, a sg tez badania genetyczne, ktore trzeba
powtarza¢. Choroby rzadkie, choroby metaboliczne, choroby wykryte w wieku dzieciecym sa
wykonywane raz na cate zycie, bo to badanie genetyczne - ten wynik idzie z tym dzieckiem tak
naprawde do wszystkich innych specjalistow. Wiec tak naprawde to zalezy o jakiej jednostce
chorobowej rozmawiamy.

Marzena Wojtaszewska: Jezeli médwimy o nowotworach to najczesciej takie badanie trzeba powtarzac
dlatego, ze nowotwor to jest jakby zywy twar, to jest cze$¢ naszego organizmu, ale ma tez takie cechy,
ktore sprawiajg, ze on przechodzi zmiany genetyczne podczas swojego trwania, ktdre mogg sprawic,
ze bedzie gorzej odpowiadat na terapie, ktdra jest pacjentowi podawana. Ale na przyktad pojawiajg sie



nowe cechy — piety achillesowe w nowotworze, ktére mozna leczyé¢ innym lekiem. Wiec to badanie
czasami jest ponawiane, jezeli jest takie wskazanie i mozemy znalezé zupetnie inne zmiany genetyczne
niz byty na poczatku trwania tego nowotworu. Wiec tutaj to badanie trzeba powtarzac.

W naszej placéwce wykonywane sg badania genetyczne gtdéwnie dla chorych na nowotwory. W
pracowni wykonujacej badania cytogenetyczne, oceniamy prawidtowosé uksztattowania
chromosomoéw. Takie badania wykonywane sg u pacjentdw z chorobami hematologicznymi, czyli
gtéwnie w biataczkach ostrych i przewlektych a takie w chorobach uktadu chtonnego i w innych
problemach zwigzanych z krwiotworzeniem.

Dodatkowo badania wykonywane s3 metodami biologii molekularnej u pacjentéw takze z chorobami
krwi, ale takze z tak zwanymi guzami litymi. W tej chwili rozpoczynamy szeroka diagnostyke metoda
sekwencjonowania nastepnej generacji gendw BRCA1, BRCA2 oraz innych gendw, ktére majg
znaczenie dla rozwoju nowotwordw i ich uztosliwienia, na przyktad w raku ptuca.

Rafat Sliz: Badania DNA coraz czesciej przestaja by¢ przysztoéciag medycyny, a staja sie jej codziennosciag
takze w polskich. szpitalach. Mogg pomadc szybciej postawic¢ diagnoze i lepiej dobraé leczenie, ale wcigz
wymagajg wiedzy i odpowiedniej interpretacji. To pokazuje, ze genetyka nie jest juz tylko ciekawostka,
ale realnym narzedziem w walce o zdrowie pacjentow.

W 2025 roku w ramach ubezpieczenia na terenie Podkarpacia, wykonano badania genetyczne dla 6175
pacjentow.

Obejrzyjcie wazng rozmowe z naszymi Ekspertkami
Panig dr n. med. Marzeng Wojtaszewsk3g specjalistka laboratoryjnej genetyki
medycznej Wydziatu Medycznego Uniwersytetu Rzeszowskiego oraz

Panig mgr Martg Szarawarskga, diagnostg laboratoryjnym.

https://www.youtube.com/watch?v=eSYSdsYwWUU
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