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α5ƛŀƎƴƻǎǘȅƪŀ [ŀōƻǊŀǘƻǊȅƧƴŀ нлмсέ 



na efektywnoŜĺ terapii wpğywa 

wiele czynnik·w, zar·wno 

genetycznych jak i 

Ŝrodowiskowych

dostosowanie odpowiedniej 

dawki leku, a co za tym idzie ï

zwiňkszenie skutecznoŜci 

leczenia



J. Watson  i  F. Crick    Cambridge, 1953

.ŜȊ ȊǊƻȊǳƳƛŜƴƛŀ ƳƻƭŜƪǳƭΣ ƳƻȍŜƳȅ ƳƛŜŏ ƧŜŘȅƴƛŜ
dalekie pojecie o samym zyciu
Wszystkie koncepcje wyzszego poziomu sa niepewne, 
ŘƻǇƽƪƛ ǎƛť ƛŎƘ ƴƛŜ ǇƻǘǿƛŜǊŘȊƛ ƴŀ ǇƻȊƛƻƳƛŜ ƳƻƭŜƪǳƭŀǊƴȅƳ 

F.Crick



wƻȊǿƽƧ ŦŀǊƳŀƪƻƎŜƴŜǘȅƪƛ ǳƳƻȍƭƛǿƛŀΥ
-ŜƭƛƳƛƴŀŎƧť ƴŜƎŀǘȅǿƴȅŎƘ ŀǎǇŜƪǘƽǿ ȊǿƛŊȊŀƴȅŎƘ ȊŜ   
ǎǘƻǎƻǿŀƴƛŜƳ ƭŜƪƽǿ

-ȊǿƛťƪǎȊŜƴƛŜ ōŜȊǇƛŜŎȊŜƵǎǘǿŀ ǎǘƻǎƻǿŀƴƛŀ ƭŜƪƽǿΦ 
½ǿƛťƪǎȊŀ ǎƛť ǊƽǿƴƛŜȍ ǎƪǳǘŜŎȊƴƻǏŏ ǘŀƪƛŜƧ ǘŜǊŀǇƛƛΣ ƪǘƽǊŀ 
ƻǇǊƽŎȊ ǘǊŀŘȅŎȅƧƴŜƎƻ ǎǇƻǎƻōǳ ǇƻǎǘťǇƻǿŀƴƛŀ ōƛŜǊȊŜ ǇƻŘ 
ǳǿŀƎť ǘŀƪȍŜ ƛƴŘȅǿƛŘǳŀƭƴȅ ǇǊƻŦƛƭ ƎŜƴŜǘȅŎȊƴȅ ǇŀŎƧŜƴǘŀ.

Medycyna spersonalizowana
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poor metabolizer    intermediate metabolizer    extensive metabolizer     ultrarapid metabolizer 
ƻǎƻōȅ ǎƱŀōƻ            ƻǎƻōȅ ƻ ƳŜǘŀōƻƭƛȊƳƛŜ               ƻǎƻōȅ ǎȊȅōƪƻ              ƻǎƻōȅ ōŀǊŘȊƻ ǎȊȅōƪƻ 

ƳŜǘŀōƻƭƛȊǳƧŊŎŜ                       ǇƻǏǊŜŘƴƛƳ                      ƳŜǘŀōƻƭƛȊǳƧŊŎŜ          ƳŜǘŀōƻƭƛȊǳƧŊŎŜ
(norma)

PM IM                  EM               UM     



A C T C A G T T G A

A C T C A G T T T A

94%

6%

Populacja
powszechna

Polimorfizm
pojedynczego
nukleitydu
(mutacja)

A C T C A G T T G A

A C T C A G T T T C

99,9%

0,1%

Populacja
powszechna

Mutacja



Wpğyw polimorfizm·w SNP na farmakokinetykň i farmakodynamikň lek·w



!ƳǇƭƛŦƛƪŀŎƧŀ ƪǿŀǎƽǿ ƴǳƪƭŜƛƴƻǿȅŎƘ PCR - ang. Polymerase chain reaction

hōǊŀȊ ŜƭŜƪǘǊƻŦƻǊŜƎǊŀƳǳ   ǇǊȊŜŘǎǘŀǿƛŀƧŊŎȅ             YǊȊȅǿŀ ǘƻǇƴƛŜƴƛŀ  ŀƳǇƭƛƳŜǊƽǿ     
ǿƛŜƭƪƻǏŏ ŀƳǇƭƛƳŜǊƽǿ                                    ƛ ǿŀǊǘƻǏŏ ¢Ƴ
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Materiağ badany

LCR
RFLP

SSCP

HD DG

ASA

RFLP

Sekwencjonowanie

ASO

ASA

LCR

Poziom I  Poziom II



PrzyszğoŜciŃ leczenia   jest TERAPIA 

CELOWANA ïMOLEKULARNIE 

UKIERUNKOWANA, 

czyli stosowanie leku skierowanego 

bezpoŜrednio przeciw kom·rce 

patologicznej z okreŜlonŃ zmianŃ 

genetycznŃ. 

. 



Celem molekularnym jest 

konkretnie zmieniony  fragment:

- DNA

- RNA 

- lub biağko powstajŃce  na 

matrycy nieprawidğowego 

DNA/RNA



TERAPIA CELOWANA 

-idealny lek powinien byĺ 

czŃsteczkŃ kt·ra rozpoznaje i 

wybi·rczo Ăatakujeò kom·rki 

chorobowo zmienione 

nie wpğywajŃc znaczŃco na 

zdrowe tkanki 



nawet najlepszy lek i terapia 
ŎŜƭƻǿŀƴŀ ƳƻƭŜƪǳƭŀǊƴƛŜ ƴƛŜ ōťŘŊ 
ǎƪǳǘŜŎȊƴŜΣ ƧŜǏƭƛ ƴƛŜ ȊƴŀƧŘȊƛŜƳȅ Řƭŀ 
nich u danego pacjenta celu 
molekularnego.



Z tego wzglňdu niezbňdnym warunkiem 

powodzenia terapii celowanej jest :

Åwnikliwa ocena patologicznych kom·rek

ÅokreŜlenie przewidywanej podatnoŜci   

chorego  na konkretne leczenie



OCENA PATOMORFOLOGICZNA

BADANIA MOLEKULARNE

Linia ciňcia 

margines

guz

GENOMIKA 

(DNA)

PROTEOMIKA 

(BIAĞKA)

TRANSKRYPTOMIKA

(RNA)

EPIGENETYKA



Genomikaςdziedzina biologii molekularnej i
biologii teoretycznej (pokrewna genetyce i
ǏŎƛǏƭŜ ȊǿƛŊȊŀƴŀ Ȋ ōƛƻƛƴŦƻǊƳŀǘȅƪŊύ ȊŀƧƳǳƧŊŎŀ 
ǎƛť ŀƴŀƭƛȊŊ ƎŜƴƻƳǳ ƻǊƎŀƴƛȊƳƽǿΦ

GENOM

- GENOMIKA

ÅǇƻȊƴŀƴƛŜ ǎŜƪǿŜƴŎƧƛ ƳŀǘŜǊƛŀƱǳ  ƎŜƴŜǘȅŎȊƴŜƎƻ 
Åmapowanie genomu 
ÅƻƪǊŜǏƭŜƴƛŜ ǿǎȊŜƭƪƛŎƘ ȊŀƭŜȍƴƻǏŎƛ ƛ ƛƴǘŜǊŀƪŎƧƛ
ǿŜǿƴŊǘǊȊ ƎŜƴƻƳǳΦ 
ÅǿȅƪǊȅŎƛŜ ǳ ŎȊƱƻǿƛŜƪŀ ǇƻŘŀǘƴƻǏŎƛ ƴŀ 
ǇƻǎȊŎȊŜƎƽƭƴŜ ŎƘƻǊƻōȅΦ
Å5ƛŀƎƴƻȊƻǿŀƴƛŀ ŎƘƻǊƽō



Technika umoŨliwiajŃca ustalenie kolejnoŜci 

nukleotyd·w w DNA.

Sekwencjonowanie DNA



Åautomatyczne ï1987 rok

oparte na metodyce Sangera

http://www.answers.com/topic/dna-sequencing

http://www.clontech.com/products/detail.asp?product_id=225046&tabno=2


