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Badania genetyczne w onkologii –
czy konieczne są standardy medyczne 

i diagnostyczne?

Co nowego w onkologii?



PLAN WYKŁADU:

1. GENETYCZNE PODSTAWY TRANSFORMACJI NOWOTWOROWEJ.

2. ZASADY DIAGNOSTYKI GENETYCZNEJ W NOWOTWORACH

3. MEDYCYNA PERSONALIZOWANA W ONKOLOGII, OPARTA NA 

WYNIKACH BADAN GENETYCZNYCH NA PRZYKŁADZIE RAKA 

PIERSI/RAKA JAJNIKA.

4. PUŁAPKI W DIAGNOSTYCE.  

Badania genetyczne w onkologii –
czy konieczne są standardy medyczne i 

diagnostyczne?



Genetyka nowotworów



Genetyka nowotworów - geny o wysokiej penetracji 

(driver mutations) versus geny o średniej i niskiej 

penetracji (passenger mutations)
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Nowotwory sporadyczne versus
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Diagnostyka genetyczna w chorobach 
nowotworowych. 



Diagnostyka genetyczna w chorobach 
nowotworowych. 

Wskazania do badania w kierunku mutacji germinalnej:

Występowanie w rodzinie raka piersi/jajnika, przydatków, otrzewnej, trzustki 
lub agresywna postać raka prostaty (spełnione kryteria)

Rozpoznanie poniżej 50rż

Potrójnie ujemny rak piersi

Rak piersi u mężczyzny

Pochodzenie: Żydzi Aszkenazyjscy

Rozpoznanie mutacji w guzie

U osób z HER ujemnymi guzami przerzutowymi, którzy kwalifikują się do 
terapii inhibitorami PARR.

Wszystkie pacjentki z rakiem piersi/rakiem jajnika

Metody diagnostyki:

1. Badanie wybranych mutacji (hot spots)

2. Badanie paneli genów

3. Sekwencjonowanie genomu. 
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Medycyna personalizowana, oparta o badania 

genetyczne: 



Medycyna personalizowana a zdrowe 
nosicielki mutacji BRCA1/BRCA2. 



Medycyna personalizowana a zdrowe 
nosicielki mutacji BRCA1/BRCA2. 



Medycyna personalizowana a pacjentki z rakiem 
piersi/jajnika i mutacją BRCA1/BRCA2. 





Medycyna personalizowana a pacjentki z 

rakiem piersi/jajnika i mutacją BRCA1/BRCA2.

. 



Czy badamy wszystkich? 
Czy badania adresujemy do osób ze 

zwiększonym ryzykiem zachorowania?



Czy badamy wszystkich? 
Czy badania adresujemy do osób ze 

zwiększonym ryzykiem zachorowania?



Zespoły dziedzicznie uwarunkowanego wysokiego 
ryzyka zachorowania na raka piersi i jajnika –
podstawy genetyczne.



Zespoły dziedzicznie uwarunkowanego wysokiego 
ryzyka zachorowania na raka piersi i jajnika –
mutacje założycielskie.



Zespoły dziedzicznie uwarunkowanego 
wysokiego ryzyka zachorowania na raka 
piersi i jajnika - heterogenność niealleliczna



Zespoły dziedzicznie uwarunkowanego 
wysokiego ryzyka zachorowania na raka 
piersi i jajnika - heterogenność alleliczna



Czy badamy wszystkich? 
Czy badania adresujemy do osób ze 

zwiększonym ryzykiem zachorowania?
Badania NGS.
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Pułapki – badania NGS.



Pułapki – badania NGS.





Zespoły dziedzicznie uwarunkowanego 
wysokiego ryzyka zachorowania na 

raka piersi i jajnika. 

Według rekomendacji UK Cancer Genetics Group (2018)  do grupy 
genów, których mutacje w komórkach germinalnych generują wysokie 
ryzyko zachorowania na raka:

piersi:

BRCA1, BRCA2, PALB2, PTEN, STK11, TP53, 

jajnika:

BRCA1, BRCA2, MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, RAD51C, RAD51D. 



Dziękuję za uwagę!


