


Biotechnologia diagnostyki genetycznej predyspozycj i do:

• Raka piersi i jajników

• Czerniaka i raka trzustki

• Raka jelita grubego



Dane epidemiologiczne

Dane epidemiologiczne wskazuj � , � e co czwarty Polak, co czwarta 
Polka zachoruj � w ci � gu swego � ycia na nowotwór z
o � liwy. 

Mo � na wi � c oszacowa � , � e spo � ród obecnie � yj� cych niemal 40-stu 
milionów Polaków, oko
o 10 milionów zachoruje na t � chorob � , je� li 

nic znacz � co nie zmieni si � w profilaktyce.



Dane epidemiologiczne

W Polsce
umieralno �� na nowotwory jest bardzo wysoka, 

proporcjonalnie znacznie wy � sza ni� w krajach wysoko rozwini � tych. 

W 2003 roku zarejestrowano 121154 nowych zachorowa � na nowotwory 
z
o� liwe:

- 62267 u m �� czyzn 
- 58877 u kobiet         



Najcz � stsze nowotwory z
o � liwe w Polsce

� ród
o: wikipedia.org



Rak piersi i jajników

1. Rak piersi

- najcz � stszy nowotwór u kobiet w krajach rozwini � tych
- w Polsce stanowi ponad 20% wszystkich nowotworów 

z
o� liwych u kobiet, a w wieku 40-55 lat jest pierwsz �
przyczyn � zgonów

- w Polsce co roku notuje si � 12.000 nowych 
przypadków raka piersi z czego niemal 5000 ko � czy 
si� � mierci �



Rak piersi i jajników

2. Rak jajników

- stanowi ponad 5% wszystkich zachorowa � na 
nowotwór u kobiet (oko 
o 6000 przypadków rocznie)

- jest przyczyn � 5% zgonów w przebiegu chorób 
nowotworowych



Rak piersi i jajników - czynniki ryzyka

• wiek – wzrost zachorowalno � ci >35 r � ., szczyt w grupie wiekowej 
50 – 70lat

• czynniki genetyczne:
– wyst� powanie raka piersi w rodzinie ( dotyczy ok. 10% 

chorych), szczególnie u krewnych 1. stopnia (u 1 kr ewnej –
wzrost ryzyka 1,8 razy, u 2 krewnych ok. 2,9 razy).  Ryzyko 
wzrasta jeszcze bardziej, je � li zachorowania u krewnych 
wyst� pi
y przed 35 r � .

– rak piersi uwarunkowany genetycznie – mo � e 
wspó
wyst � powa � tak � e inny nowotwór: rak jajnika, trzonu 
macicy, gruczo
u krokowego lub jelita grubego. 
Za przyczyn � uznaje si � mutacj � genów BRCA1, BRCA2 i 
p53. U nosicielek tych mutacji ryzyko zachorowania na raka 
piersi w ci � gu ca
ego � ycia si � ga 50-85%.

( � ród
o „Choroby Wewn� trzne” pod redakcj� prof. Dr hab. Andrzeja Szczeklika )



Rak piersi i jajników - czynniki ryzyka

• czynniki hormonalne
– endogenne – wczesna pierwsza miesi � czka lub pó � na 

menopauza (>55 r � ), brak potomstwa lub pó � ne 
macierzy � stwo (>30 r � .)

– egzogenne – doustne � rodki antykoncepcyjne zawieraj � ce 
estrogeny ( indukcja nowotworu lub promocja 
nowotworowa wcze � niejszych zmian przedrakowych), 
hormonalna terapia zast � pcza (ryzyko zwi � zane z 
czynnikami egzogennymi wzrasta od kilku do ok. 30%,  w 
zale � no � ci od d
ugo � ci czasu ekspozycji na estrogeny

• oty
o �� , zw
aszcza u kobiet po menopauzie

( � ród
o „Choroby Wewn� trzne” pod redakcj� prof. Dr hab. Andrzeja Szczeklika )



Rak piersi i jajników - czynniki ryzyka

• choroby proliferacyjne – stwierdzenie zmian rozrosto wych typu 
hiperplazji. Wcze �niejszy rak jednej piersi zwi � ksza istotnie ryzyko 
zachorowania na raka drugiego sutka, równie � na raka jajnika.

• Dieta – w niektórych badaniach prospektywnych wykaz ano 
zwi� kszenie ryzyka raka piersi u kobiet spo � ywaj � cych 
najwi � cej t
uszczów zwierz � cych oraz pij � cych alkohol, 
natomiast dzia
anie ochronne mo � e mie � spo� ywanie 
ubogot
uszczowych produktów mlecznych oraz pokarmów 
zawieraj � cych wap � i witamin � D. Nie ma pewnych dowodów 
na ochronne dzia
anie diety ro � linnej.

( � ród
o „Choroby Wewn� trzne” pod redakcj� prof. Dr hab. Andrzeja Szczeklika )



Rak piersi i jajników – genetyczne predyspozycje

Mutacje w obr � bie genów BRCA1 oraz BRCA2

•silnie predysponuje do zachorowania na nowotwory p iersi i jajnika 

•kobiety z mutacjami w tych genach obci �� one s � ryzykiem zachorowania na raka 
piersi do siedemdziesi � tego roku � ycia wynosz � cym ponad 80%, a na raka jajnika 
równym 40%.

•wykazano, � e dziedziczenie mutacji w genie BRCA1 zwi � ksza ryzyko zachorowania 
na raka piersi do 59% przed 50 rokiem � ycia i do 82% przed 70 rokiem � ycia oraz 
odpowiednio do 16% i 40% w przypadku raka jajników.

•mutacje w genie BRCA1 odpowiadaj � za oko
o 45% dziedzicznych form raka piersi 
w rodzinach, w których wyst � pi
y tylko przypadki nowotworów piersi i za 75% 
nowotworów piersi w rodzinach, w których wyst � powa
y tak � e nowotwory jajników. 

•Mutacje w genie BRCA2 zwi � kszaj� ryzyko zachorowania na raka piersi do 85% za �
na raka jajnika do 15-20%.



Rak piersi i jajników – genetyczne predyspozycje

Ocenia si � , i� w Polsce wyst � puje oko
o 200 tysi � cy Polek 
obci �� onych mutacjami w obr � bie genów BRCA1 i BRCA2 silnie 

predysponuj � cych do raka piersi i jajników.



Rak piersi i jajników - grupy podwy � szonego ryzyka

•osoby, które ju � zachorowa
y na raka piersi i/lub jajnika
•osoby, które mia
y co najmniej dwóch krewnych poni � ej 60 roku     
� ycia ze strony jednego z rodziców, u których wyst � powa
y takie 
same nowotwory 
•bliscy krewni osób u których wyst � pi
y nowotwory, zw
aszcza rak 
piersi i jajnika 
•cz
onkowie rodzin, w których wyst � pi
o kilka ró � nych nowotworów 
(u krewnych) 
•kobiety planuj � ce hormonalne leczenie zast � pcze po menopauzie 
lub stosuj � ce takie leczenie 
•kobiety stosuj � ce hormony(np. przy antykoncepcji)



Rak piersi i jajników - grupy podwy � szonego ryzyka

Wyst� pieniem mutacji w genach BRCA1 i BRCA2 s � zagro � one 
równie � osoby spoza wymienionych grup szczególnego ryzyka.

Ka� dy z nas powinien zosta � poddany profilaktycznym testom 
genetycznym.



Rak piersi i jajników (wykryte mutacje)– styl � ycia

•w
a � ciwe od � ywianie z du �� ilo� ci � warzyw i owoców i ma
 �
zawarto � ci � t
uszczów zwierz � cych
•rzucenie palenia tytoniu

•zaprzestanienie picia alkoholu 

•zachowanie lub zwi � kszenie aktywno � ci fizycznej
•zrezygnowanie z antykoncepcji hormonalnej lub ogra niczenie 
stosowania hormonów
•rozwa � enie wspólnie z lekarzem zrezygnowania z hormonalne j 
terapii zast � pczej



Rak piersi i jajników (wykryte mutacje) – zalecane badania profilaktyczne

•samokontrola piersi od 20 roku � ycia co miesi � c
•badanie piersi przez lekarza (co 6-12 miesi � cy)od 25 roku � ycia 
•badanie USG piersi od 25 roku � ycia, nie rzadziej ni � raz w roku 
•badanie piersi z zastosowaniem rezonansu magnetycz nego 
j� drowego (MR) od 25 roku � ycia co roku (je � li b� dzie dost � pne) 
•mammografia w wieku 25-29 lat przynajmniej jedna, od 30 do 40 
roku � ycia co 1-2 lata, pó � niej co roku
•badania ginekologiczne i cytologiczne od 25 roku � ycia – co roku 
•badanie USG narz � du p
ciowego od 25 roku � ycia co roku 
•badanie markera CA 125 w surowicy, od 30 roku � ycia co roku



Rak piersi i jajników – zalecane badania profilaktyczne

Wa � ne: 

Po konsultacji, lekarz mo � e zaleci � podawanie 
leku: tamoxifen lub raloxifen, mog � one znacz � co 
obni � y� zachorowanie na okre � lone nowotwory (w 

tym raka piersi/jajników) nawet o 50%.



Czerniak i rak trzustki

Czerniak

• rocznie obserwuje si � oko
o 59,000 przypadków zachorowa � w  
USA a ilo�� ta ca
y czas wzrasta 
• w Polsce liczba ta si � ga oko
o 1500 co stawia czerniaka na 16 
miejscu w � ród wszystkich nowotworów z
o � liwych w naszym kraju
• oko
o 10% wszystkich przypadków czerniaka jest dzi edzicznych
• jest nowotworem z
o � liwym powstaj � cym z melanocytów skóry 



Czerniak i rak trzustki

Rak trzustki :

w Polsce

• oko 
o 3% wszystkich przypadków nowotworów z 
o� liwych (oko 
o 
4100 przypadków rocznie)

• bardzo wysoka � miertelno �� oko 
o 98%

• odpowiedzialny za oko 
o 4000 zgonów rocznie



Czerniak – czynniki ryzyka

Czerniak

• zachorowania w przesz
o � ci:
– na czerniaka (8-krotny wzrost ryzyka)
– inny nowotwór z
o � liwy skóry (3-krotny wzrost ryzyka).

• znamiona melanocytowe: liczne (>50; przy >100 znam ionach 
11-krotne zwi � kszenie ryzyka), zmieniaj � ce wygl � d, znamiona 
atypowe  (11-krotne zwi � kszenie ryzyka)

• jasna skóra, jasne lub rude w
osy, niebieskie oczy , obecno ��
piegów (2-3-krotne zwi � kszenie ryzyka)

( � ród
o „Choroby Wewn� trzne” pod redakcj� prof. Dr hab. Andrzeja Szczeklika )



Czerniak – czynniki ryzyka

• okresowa intensywna ekspozycja na promieniowanie U V 
(s
o� ce, solaria?)

• sk
onno �� do oparze � s
onecznych
• ci �� kie oparzenia s
oneczne w dzieci � stwie lub m
odo � ci 

(2-3-krotne zwi � kszenie ryzyka po � 5 epizodach oparze � )
• immunosupresja (np. u osób po przeszczepieniu narz � du 

ryzyko zwi� kszone 3-krotnie)

( � ród
o „Choroby Wewn� trzne” pod redakcj� prof. Dr hab. Andrzeja Szczeklika )



Czerniak – czynniki ryzyka

Do zmian, na pod
o � u których mo � e si� rozwin �� czerniak, nale �� :

1) znamiona melanocytowe – powstaj � na skutek 
nieprawid
owo �ci rozwojowych skóry w � yciu p
odowym, 
które ujawniaj � si� w ró � nym okresie � ycia 
– znami � dysplastyczne (atypowe)
– znami � melanocytowe wrodzone
– znami � 
� cz� ce (brze � ne)
– znami � b
 � kitne

( � ród
o „Choroby Wewn� trzne” pod redakcj� prof. Dr hab. Andrzeja Szczeklika )



Czerniak – czynniki ryzyka

• plamy barwnikowe (bardzo rzadko)
• oko
o 60% czerniaków rozwija si � w skórze niezmienionej
• czerniak jest najcz � stszym pierwotnym nowotworem z
o � liwym 

ga
ki ocznej u doros
ych
• czerniak ga
ki ocznej:

mo � e wyst � powa � w skórze powiek, spojówce oraz przedniej 
(t � czówka) lub tylnej cz �� ci b
ony naczyniowej oka (cia
o 
rz� skowe, naczyniówka)

( � ród
o „Choroby Wewn� trzne” pod redakcj� prof. Dr hab. Andrzeja Szczeklika )



Czerniak z
o � liwy skóry - trudno � ci diagnostyczne



Rak trzustki – czynniki ryzyka

• alkohol – spo � ywanie alkoholu jest najwa � niejszym czynnikiem 
powoduj � cym rozwój raka trzustki

• palenie tytoniu – jest udowodnionym niezale � nym czynnikiem 
ryzyka; wi �� e si� z 25-29% przypadków raka trzustki; ryzyko 
zwi� ksza si� wraz z liczb � wypalanych papierosów, 
a zmniejsza 15 lat po zaprzestaniu palenia

• przewlek
e zapalenie trzustki – zwi � ksza ryzyko 15-25-krotnie, a 
dziedziczne zapalenie trzustki nawet 50-70-krotnie (rak trzustki 
zwi� zany z dziedzicznym zapaleniem trzustki stanowi jed nak 
<1% wszystkich zachorowa � na ten nowotwór)



Czerniak i rak trzustki – czynniki genetyczne

Mutacje w obr � bie CDKN2A (p16):

• predysponuj � do czerniaka oraz raka trzustki

Czerniak
• obci �� enie rodzinne – zwi � kszenie ryzyka do 3 razy 

(1 chory krewny 1 stopnia) do 70 razy ( � 3 krewnych)
• gen ten jest odpowiedzialny za nawet 40% przypadkó w 

czerniaka dziedzicznego



Czerniak i rak trzustki – czynniki genetyczne

Rak Trzustki

• powstaje na skutek akumulacji mutacji wielu genów,  które 
przypuszczalnie pojawiaj � si� w okre � lonej kolejno � ci. Kolejnym 
etapem zmian genetycznych mo � e towarzyszy � pojawienie si �
prekursorowych zmian morfologicznych prowadz � cych do powstania 
raka.

• predyspozycja genetyczna – odpowiedzialna za 5-10% przypadków; 
dziedziczny rak trzustki jest poj � ciem obejmuj � cym dwie kategorie:
– dobrze poznane genetyczne zespo
y nowotworowe, w k tórych 

cz
onkowie rodzin maj � predyspozycj � do raka trzustki; nale �� do 
nich : dziedziczny rak piersi lub jajnika, rodzinny  nietypowy wielo-
znamionowy zespó
 czerniaka (FAMMM), zespó
 Peutza i 
Jeghersa, dziedziczny rak jelita grubego i odbytnic y 
niezwi � zanego z polipowato � ci � (HNPCC) oraz rodzinna 
polipowato �� gruczolakowata jelita grubego (FAP)

– „rodzinny rak trzustki” – stanowi zapewne wi � kszo�� przypadków 
dziedzicznego raka trzustki, wyst � puje w rodzinach bez 
wymienionych powy � ej zespo
ów



Czerniak i rak trzustki – czynniki genetyczne



Czerniak i rak trzustki – grupy podwy � szonego ryzyka

• Dwa lub wi � cej przypadki czerniaka lub raka trzustki 

w rodzinie

• Zachorowanie na raka trzustki i czerniaka w rodzin ie
• Krewni ze zdiagnozowan � mutacj � CDKN2a

• Liczne przypadki ró � nych chorób nowotworowych w 
rodzinie.

Wyst� pieniem mutacji w genie CDKN2A s � zagro � one równie �
osoby spoza wymienionych grup szczególnego ryzyka.

Ka� dy z nas powinien zosta � poddany profilaktycznym testom
genetycznym.



Czerniak  – profilaktyka

� Badania profilaktyczne:
• wczesna detekcja poprzez regularne ogl � danie skóry  na 

ca
ym ciele przez samego siebie jak i specjalist �
(co 6-12 miesi � cy)

• sporz � dzenie tzw. mapy cia
a poprzez wykonanie zdj ��
powierzchni skóry i obserwowanie zmiany barwy, kszt a
tu 
znamion i pojawiania si � nowych

• biopsja lub usuwanie podejrzanych znamion



Czerniak –profilaktyka

• zg
oszenie si � do poradni genetycznej w celu zaplanowania 
dzia
a � profilaktycznych dla konkretnego pacjenta

• identyfikacja osób z czynnikami ryzyka 

� Styl � ycia:
• unikanie nadmiernej ekspozycji na s
o � ce, zw
aszcza krótkich 

epizodów intensywnego nas
onecznienia powoduj � cego 
oparzenia skóry, szczególnie w okresie dzieci � stwa

• Spo � ywanie du � ej ilo � ci warzyw oraz owoców, oraz ma
ej ilo � ci 
t
uszczów zwierz � cych

• Rzucenie palenia tytoniu (nie palenie tytoniu)
• Nie spo � ywanie alkoholu (je � li spo� ywany w niewielkich      

ilo� ciach utrzymanie wysokiej aktywno � ci fizycznej)



Czerniak – wskazania do diagnostyki

• Zasada ABCD - identyfikacja znamion podejrzanych o rozwój czerniaka

� niesymetrycznych (ang. Asymmetry – A)
� o nieregularnych i poszarpanych brzegach (ang. Bord er – B)
� barwy niejednolitej lub zmieniaj � cej si � w czasie (ang. Color – C)
� o � rednicy >6 mm i powi � kszaj� cych si � (ang. Diameter – D)
� o wynios
ej powierzchni (ang. Elevated – E)

• Podejrzane zmiany wymagaj � diagnostyki (np. dermatoskopii) 
i ewentualnego wykonania biopsji wycinaj � cej.



Rak trzustki – profilaktyka

• Profilaktyka:

– Styl � ycia:
• Spo � ywanie du � ej ilo � ci warzyw oraz owoców, oraz 

ma
ej ilo � ci t
uszczów zwierz � cych
• Rzucenie palenia tytoniu (nie palenie tytoniu)
• Nie spo � ywanie alkoholu (je � li sporzywany w 

niewielkich ilo � ciach utrzymanie wysokiej aktywno � ci 
fizycznej)

– Badania profilaktyczne:
• Nowotwór o bardzo niskiej wczesnej wykrywalno � ci



Rak jelita grubego

• rak jelita grubego jest drugim „zabójc � ” w � ród nowotworów 
(po raku piersi u kobiet i raku p
uc u m �� czyzn)

• w Europie rocznie diagnozuje si � 400 000 nowych 
zachorowa � . Ponad 200 000 w tym samym czasie umiera

• w Polsce diagnozuje si � ok. 12 000 przypadków rocznie , 
z tego ponad po
owa umiera

• zachorowalno �� na raka jelita grubego systematycznie 
wzrasta



Rak jelita grubego

Tendencja wzrostowa zachorowa � :

• oko
o 3,5% rocznie u m �� czyzn i oko
o 2,5% u kobiet 
• w Polsce  2 mc. w � ród przyczyn zgonów na nowotwory z
o � liwe
• zachorowalno �� jest � ci � le zwi� zana z wiekiem i ro � nie wraz z nim
• dotyczy g
ównie m �� czyzn powy � ej 35 r.� . i kobiet powy � ej 45 r.� .
• nie leczony rak jelita grubego jest bardzo gro � ny, a chorzy 

prze� ywaj � od 4 do 21 miesi � cy



Rak jelita grubego

W naszym kraju zaledwie 13 % spo
ecze � stwa zdaje sobie spraw � z
zagro � enia jakie niesie ze sob � rak jelita grubego. 



Rak jelita grubego

Wyró � nione zosta
y dwa zespo
y genetycznego wyst � powania raka 
jelita grubego:

• FAP - Rodzinna Polipowato �� Jelita Grubego 

(z ang.  Familial Adenomatous Polyposis )

• HNPCC – wrodzony nie polipowaty rak jelita grubego 

(z ang. Hereditary Nonpolyposis colorectal cancer)



Rak jelita grubego



Rodzinna Polipowato �� Jelita Grubego - FAP

• rodzinna polipowato �� gruczolakowata stnowi oko
o 1% 
wszystkich raków jelita

• pod
o � em genetycznym jest wyst � powanie mutacji w genie APC
• w oko
o 60-85% przypadków FAP wykrywa si � mutacje w genie 

APC



Rodzinna Polipowato �� Jelita Grubego - FAP

• objawy FAP wyst � puj � wcze � niej ni � HNPCC
- w drugiej dekadzie � ycia

• charakteryzuje si � wyst� powaniem setek a nawet tysi � cy polipów 
w � luzówce jelita grubego

• polipy charakteryzuj � si� znacznym potencja
em do rozwoju w 
kierunku nowotworu z
o � liwego



Rak jelita grubego – grupy podwy � szonego ryzyka

Ryzyko zachorowania na raka jelita grubego wzrasta z wiekiem:

• 90% diagnozowanych zachorowa � odnotowuje si � u pacjentów 
powy � ej 50 roku � ycia

• szczyt zachorowa � przypada na okres po 60 roku � ycia

Grup � szczególnego ryzyka stanowi � osoby:

• w rodzinie których rozpoznano wcze � niej raka okr �� nicy lub 
odbytnicy:
� z rodzinnym zespo
em polipowato � ci
� z przewlek
 � zapaln � chorob � jelita grubego



Analizowane geny

BRCA1 oraz BRCA2

BRCA1 - BREAST CANCER 1 GENE;
BRCA2 - BREAST CANCER 2 GENE;

- ludzkie geny supresorowe
- pe
ni � kluczow � rol� w procesach naprawy DNA
i regulacji cyklu komórkowego

- wykrywamy 5 mutacji w obr � bie genu BRCA1 oraz 2 w    
obr � bie BRCA1



Analizowane geny

CDKN2A – (z ang. cyclin-dependent kinase inhibitor 2A )
(melanoma, p16, inhibits CDK4) :

-gen p16 sk
ada si � z 3 egzonów (471 par zasad) 

-koduje bia
ko o 156 aminokwasach

-obecnie zanotowano oko
o 50 nietypowych mutacji ge rminalnych
(dziedziczonych z pokolenia na pokolenie) w rodzina ch, w których wyst � pi
o 
zachorowanie na czarniaka i raka trzustki

- mutacje w genie p16 s � g
ównymi przyczynami wi � kszo� ci przypadków 
dziedzicznej formy czerniaka. Inne geny jak CDK4 i p14ARF uwa � a si� za pomocne 
(<1%) w pozosta
ych przypadkach czerniaka .

- analiza jednego z egzonów genu CDKN2A, porównanie u zyskanej sekwencji z   
sekwencjami referencyjnymi



Analizowane geny

APC – ( z ang. ADENOMATOUS POLYPOSIS OF THE COLON):

- znajduje si � na chromosomie 5 w regionie q21 i zawiera 21 egzonó w

- charakterystyczn � cech � genu APC jest wyst � powanie du � ego egzonu 15

- bia
ko APC bierze udzia
 w regulacji wielu procesów  w komórce: 
obejmuj � cych podzia
, migracj � , adhezj � i ró� nicowanie komórek

- w komórkach � luzówki jelita grubego produkt genu APC o masie 300  kDa
uczestniczy w kontaktowym hamowaniu wzrostu komórek

- FAMILIAL ADENOMATOUS POLYPOSIS; FAP

- wykrywamy 4 najcz � stsze w populacji polskiej mutacje w obr � bie genu APC  



Predyspozycje genetyczne

W trosce o zdrowie Polaków i w odpowiedzi na nowe doniesienia naukowe nasza 
firma proponuje:

•Test DNA – Rak piersi i jajnika

•Test DNA – Czerniak i rak trzustki

•Test DNA – Rak jelita grubego ( w przysz
o � ci)



Predyspozycje genetyczne

Najbardziej odpowiednimi metodami do rutynowej dete kcji mutacji s �
metody molekularne oparte na najnowocze �niejszej technologii PCR 
oraz sekwencjonowaniu (lub jego pochodnym). Testy ge netyczne 
pozwalaj � na dok
adne okre � lenie typów mutacji w DNA 
pacjenta/pacjentki. 



Predyspozycje genetyczne

W trosce o Twoje zdrowie nasza firma stosuje najnowocze� niejsze 
metody diagnostyczne.

Sekwencjonowanie – technika umo � liwiaj � ca odczytanie sekwencji DNA 
przy zastosowaniu wysokoczu
ego i wysokorozdzielcze go sekwenatora 
kapilarnego. Analizie poddawany jest powielony w re akcji PCR fragment 
DNA. Wysok � czu
o �� metody gwarantuje odczytywanie sekwencji 
migruj � cej cz � steczki DNA w polu elektrycznym przy wykorzystaniu lasera. 



Diagnostyka molekularna

• ABI PRISM® 3100 Genetic Analyzer:
• A Fully Automated and High-Performance
• 16-Capillary Electrophoresis System for
• Fragment Analysis Applications

• •16 capillaries
• •Fully automated with
• 24 hours unattended
• operation
• •Lower running and
• labor cost providing
• medium-to-high
• throughput for
• sequencing and
• fragment analysis
• applications
• •PC running on
• Windows NT®
• Software



Etapy pracy laboratoryjnej

Pobieranie materia
u (wymaz z policzka)

Przekazanie materia
u do laboratorium

Izolacja DNA

PCR 

Sekwencjonowanie MiniSekwencjonowanie



Sekwencjonowanie



SNaPshot



Specyfika testów genetycznych na poziomie analizy l aboratoryjnej

Istnieje kilka podstawowych elementów decyduj � cych o 
wiarygodno � ci i warto � ci testów genetycznych oferowanych przez 
firm� Nucleagena Sp z o.o.:

• bezinwazyjne pobieranie materia
u do bada �
• najkorzystniej dobrane mutacje dla populacji polsk iej

• badanie mutacji w genach: BRCA1 i BRCA2; CDKN2A, A PC

• optymalna konfiguracja testów wzgl � dem wykrywanych mutacji 
• brak mo � liwo � ci wyst � pienia wyników fa
szywie pozytywnych i 

fa
szywie negatywnych 

• mo � liwo �� ró� nicowania hetoro- i homozygot

• nowoczesna metoda diagnostyczna o wysokiej czu
o � ci i 
specyficzno � ci

• wynik do 14 dni roboczych



Diagnostyka

Wczesna diagnostyka

Wczesne wykrycie predyspozycji do chorób nowotworow ych i 
wdro � enie odpowiedniego, specjalistycznego leczenia, bar dzo 

cz� sto doprowadza do wyleczenia.



Epigenetyka

„Ty sam odpowiadasz za to, czy zachorujesz na raka,  czy dostaniesz 
zawa
u. To ty decydujesz o charakterze i zdrowiu sw ojego dziecka. 
Od twojego stylu � ycia zale � y, co, jak i kiedy zadzia
a (lub nie) w 
twoim DNA”.

(Kontroluj w
asne DNA; Przekrój 10:45)



Kontakt

Laboratorium Genetyki Molekularnej Nucleagena Sp. z  o.o.
ul. Pawi � skiego 5a, 02-106 Warszawa

Tel. (22) 867 23 75
Fax. (22) 883 04 08

Email: nucleagena@nucleagena.pl

Oddzia
 Kraków 
WSS L. Rydygiera 

Os. Z
otej Jesieni 1
Tel./fax.: 12 648 06 18

www.testnaraka.pl


