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was deoksyrybonukleinowy (DNA)

wystepuje we wszystkich otaczajacych

nas organizmach oraz w nas samych

(dla cztowieka to 2 x 3 mld liter kodu

genetycznego - informacji genetycz-
nej, co odpowiada 1,5 terabajtom i stanowi okoto
0,6 kgnaszego ciala). Zapis zawarty w DNA iniesio-
ny przez komérki naszego organizmu jest biolo-
gicznym odpowiednikiem oprogramowania kom-
puterowego, zawierajacego wszystkie informacje
niezbedne do jej budowy, dziatania czy powiela-
nia.

Cata biosfera powstala z pierwotnej komoérki
dzieki modyfikacjom adaptacyjnym tego opro-
gramowania. Modyfikacje zapisu genetycznego
od pojedynczych mutacji, delecji lub amplifikacji
fragmentow kodu az do kopiowania catego zapi-
su (duplikowania) byly i sa efektem bledéw przy
przepisywaniu informacji genetycznej w proce-
sach podziatéw komérkowych. Czynniki$rodo-
wiskowe, takie jak promieniowanie czy agresyw-
ne zwiazki chemiczne, mogly inadal moga, obni-
zajac jakos¢ procesu kopiowania, zwiekszaé licz-
be bledéw. Liczba mutacji, ktore $wiadcza o na-
szej roznorodnosci, to 1,6 mln r6znic pomiedzy
kazdym z nas, w tym w sekwencji kodujacej geny
- okoto 8o tys.

Ewolucja jest historig zmian DNA. Informacja o
genach, dotyczaca calej biosfery, jest dziedzictwem
ludzkosci. Genom kazdego z nasjest dziedzictwem
przekazanym przez przodkéw. ,Dobre” czy ,zte”
geny, ktore dostaliSmy za poSrednictwem rodzicow,
decydujq o naszym zyciu. Cechy naszego organi-
zmu, takie jak wyglad, zdolnosci, podatno$é na cho-
roby, odpowiedZ na leczenie czy nawet w pewnej
czesci cechy charakteru, ktére uwazamy za natu-
ralne, powstaty w wyniku wymieszania cech na-
szych przodkow.

Najpotezniejsze banki genéw maja obecnie po-
sta¢ informatyczna. Dzieki rozwojowi procesu od-
czytywania DNA (sekwencjonowania) juz w latach
80.zeszlego wieku powstaly serwery zbierajace na-
plywajace od naukowcow z calego $wiata odczytane
fragmenty zapisu DNA r6znych organizméw (np.
GeneBank). Tempo rozwoju technik odczytywania
sekwencji DNA w 2008 roku (http:/medga-
dget.com/2011/05/dna-sequencing-beating-mo-
ores-law.html) przekroczyto tempo rozwoju wydaj-
nosci procesoréw. W chwili obecnej w GeneBanku
jestzdeponowanych ponad 126 mld odczytanych li-
terinformacjigenetycznej.

Wraz z rozwojem technologii nauczyliSmy sie
odczytywac cale genomy. Rozpoczynajac od ge-
nomu drozdzy w 1996, poprzez genom cztowieka,
obecnie w bazach danych mamy prawie 10 ooo
genomow. Projekt sekwencjonowania genomu
czlowieka, ktory trwat wlatach 2001 - 2007, byt
wykonywany jeszcze z wykorzystaniem starej
technologii (tzw. maszyn I generacji). Odczytanie 2
x 3mld liter koduiustalenie ich kolejnosci trwato
6 lat i kosztowalo ponad 3 mld $. Pojawienie sie
pierwszych maszyn Il generacji skrocito ten pro-
ces do 1 rokuiobnizyto cene do 1 min $ (kwiecien
2008 - publikacja genomu Jamesa Watsona, lau-
reata Nagrody Nobla). W chwili obecnej koszt se-
kwencjonowania genomu czlowieka w ramach
wiekszych projektéw to okoto 5000 $, a czas wy-
konania -7 dni.

Ze wzgledu na btyskawiczne tempo rozwoju
sekwencjonowania, a zwlaszcza liczbe maszyn
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Innowacyjna firma GENOMED robi smiaty krok
w kierunku medycyny spersonalizowane;...

Jesli jestes osoba, u ktorej wystepuje choroba o nieznanej etiologii, zwtaszcza jesli objawy tej
choroby sugerujg podloze genetyczne lub tez choroba wystepuje w Twojej rodzinie, zapraszamy
do Poradni Genetycznej NZOZ GENOMED (tel. 22 498 2 498, 22 644 60 19, www.genom23.pl)
Proponujemy wykonanie petnego badania genetycznego z wykorzystaniem najnowszej technologii sekwen-

cjonowania czesci kodujacej genomu czltowieka. Badania majg na celu wykrycie podioza genetycznego
schorzen, co umozliwi w przyszlosci wprowadzenie skutecznej terapii i profilaktyki.

Zakwalifikowani kandydaci* po wykonaniu badania otrzymaja raport o zidentyfikowanych zmianach. Mozliwe
bedzie aktualizowanie danych genetycznych zgodnie z najnowsza wiedza. Jest to wstep do tworzenia swiata
medycyny spersonalizowanej, w ktorej pacjent bedzie otaczany opieka stosownie do posiadanej, unikalnej

informacji genetycznej.

Badania beda wykonane w ramach projektu wspétfinansowanego przez Europejski Fundusz Rozwoju Regionalnego
- Innowacyjna Gospodarka (POIG 1.4-4.1.) "Zastosowanie technologii odczytywania petnych genomow ludzkich w diagno-

styce medycznej".

*Firma zastrzega sobie prawo wyboru 10 kandydatéw.

I generacji, trudno dzi$ okresli¢, ile indywidu-
alnych genomoé6w ludzkich zostalo juz odczyta-
nych i jest analizowanych. Prawdopodobnie
na dzien dzisiejszy jest to kilka tysiecy geno-
mow, w roku przysztym bedzie ich kilkadzie-
sigqt tysiecy.

Samo odczytanie genomu indywidualnego
pacjenta niczego nie wnosi. Proces analizy od-
czytupoprzezrozpoznanie indywidualnych réz-
nic, zidentyfikowanie tych, ktére majq warto$é
diagnostyczna (ok. 70 000), ustalenie ich istotno-

$ciklinicznej, nastepnie poréwnanie z bazami za-
wierajacymi informacje na temat ponad 4000
jednostek chorobowych, wreszcie przygotowa-
nie raportu z wykonanej analizy wraz z interpre-
tacja adekwatng do aktualnego stanu wiedzy
medycznej, jest zmudny i wymaga doskonalej
wspotpracy ekspertéw z dziedziny biologii mole-
kularnej, informatykéw, diagnostéw i lekarzy. O
ile mozemy prognozowad, ze juz w przysztymro-
ku cena sekwencjonwania naszego genomu mo-
ze spas¢ do 1tys.dolaréw, o tyle walidacja proce-

su przetwarzania informagji istotnej z punktu wi-
dzenia medycznego jest jeszcze w powijakach.
Rozwdj informatycznych zintegrowanych syste-
mow analizy genomoéw, opartych na Artificial In-
teligence, jest w tej chwili najwazniejszym wy-
zwaniem wszystkich firm i o§rodkéw naukowych
zajmujacych sie diagnostyczna strona technolo-

giigenomowe;j.

Genomed S.A, ul. Ponczowa 12, 02-971 Warszawa,
tel. 22 644 60 19, www.genomed.pl, info@genomed.pl
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Terabajty danych

ROZMOWA | Dr hab. Anna Boguszewska-Chachulska,
dr Agnieszka Sobczynska-Tomaszewska

i dr hab. Marek Zagulski
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+Anna Boguszewska-
-Chachulska

Czy poznanie genomu cztowieka mo-
ze wplynat na poprawe stanu
zdrowia i jakosci naszego zycia?

DR HAB. MAREK ZAGULSKI: Tak, ale
dotad trudno bylo to osiagnac ze
wzgledu na ograniczone mozliwos$ci
technologiczne. Dotychczas bada-
nia genetyczne dotyczyly
pojedynczych genéw lub nawet ich
fragmentéw, ktérych zmiany (muta-
cje) wigza sie z wystepowaniem
okreslonej choroby. Diagnostyka
kilkunastu lub kilkudziesieciu cho-
réb o podtozu genetycznym
jednocze$nie wigzala sie z ogrom-
nymi nakladami finansowymi i
Czasowymi.

DR HAB. ANNA BOGUSZEWSKA-CHA-
CHULSKA: Najwazniejsze jest to, ze
badajac cate genomy, czyli caly mate-
riat genetyczny poszczegélnych
organizmé6w - a to wlasnie robimy w
naszej firmie - mozemy sprawdzic¢
jednoczesnie, w ktorych konkretnych
genach pojawiaja sie bledy.

Czesto sie pojawiaja?

M.Z.: Codziennie w naszym organi-
zmie powstaje okoto dziesieciu
komorek, ktére niezniszczone mogly-
by daé poczatek nowotworom.
Organizm ma jednak swoisty system
kontroli i naprawy, ktéry na co dzien
radzi sobie z uszkodzeniami gen6w.
Raz na jakis czas, pod wplywem np.
promieniowania albo infekgji wiruso-

+Agnieszka Sobczynska-
-Tomaszewska

+Marek Zagulski

wej, ten system przestaje wlasciwie
dziatad¢ i pojawiajq sie nowotwory.

Ta tendencja pogtebia sie z wiekiem?
M.Z.: Tak. Po 50. roku zycia spada
ogo6lna wydolno$¢ organizmu, ktéry
zaczyna prowadzi¢ ,gospodarke kry-
zysowa”. Z czasem komorki sq
zmeczone, wielokrotie byly odbudo-
wywane. W trakcie tego
odbudowywania pojawiaja sie bledy,
po jakims$ czasie nastepuje ich kumu-
lacja. Czlowiek umiera wiec w chwili,
gdy dalsza naprawa organizmu nie
jest mozliwa. Cywilizacja przediuza
nam zycie, ale natura nie stworzyla
nas tak, bySmy zyli dlugo po 40. roku
zycia. Z punktu widzenia ewolucji je-
steSmy przydatni do chwili, gdy
wydamy na $wiat i wychowamy po-
tomstwo. Mozemy przediuzy¢ sobie
zycie dzieki odpowiednim nawykom,
diecie, profilaktyce zdrowotne;.

Badaja wiec panstwo poszczegélne ge-
ny, by znalez¢ choroby?

DR AGNIESZKA SOBCZYNSKA-TOMA-
sZEWSKA: Naukowcy odkryli juz wiele
chorob, ktére wywoluja bledy kon-
kretnych genéw. Analizujemy wiec
DNA, by stwierdzi¢, czy te wiasnie jego
fragmenty sa uszkodzone.

AB.C.: Pobieramy krew pacjenta, z
ktorej izolujemy materiat genetyczny
w Sladowych ilo$ciach, powielamy wy-
brane fragmenty genomu do ilosci
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mikrogramowych i odczytujemy za-
warte w nich informacje. Wybieramy
geny wywolujace konkretng chorobe,
ktéra u pacjenta podejrzewa lekarz,
lub taka, ktéra wystapila kiedy$ w ro-
dzinie pacjenta. Jest to diagnostyka
pojedynczej choroby. Natomiast ba-
danie dwudziestu kilku tysiecy genow
cztowieka i szukanie, w ktérym z nich
pojawit sie blad, czyli sekwencjonowa-
nie genomu, to z kolei diagnostyka
wielu chordb i element profilaktyki.

Prowadza panstwo takie badania na
zlecenie?

AB.C.: Wspéipracujemy z ponad
200 o$rodkami naukowymi, instytu-
cjami medycznymi i firmami
biotechnologicznymi. Kazdy moze tez
zleci¢ nam przeprowadzenie takich
badan indywidualnie.

Niektore badania genetyczne wyko-
nuje sig juz jednak rutynowo.

M.Z.: Tak. U wszystkich noworod-
kéw w Polsce wykonywane sa np.
badania przesiewowe na mukowiscy-
doze, jedna z najczesciej
wystepujacych choréb genetycznych.
Jesli okaze sig, ze dziecko jest chore,
natychmiast rozpoczyna sie jego le-
czenie. Wierze, Ze za 10 - 15 lat bedzie
mozna sekwencjonowa¢ cale genomy
noworodkéw i analizowac ich predys-
pozycje genetyczne. Na tej podstawie
bedzie mozna stwierdzi¢, jakie pro-
blemy zdrowotne ma cate polskie
spoteczenstwo. Mamy szczatkowe in-
formacje na temat wystepowania
okres$lonych zmian genetycznych w
naszej populacji. Na podstawie takich
badan mozna byloby stwierdzi¢ np.,
jakiego rodzaju chor6b mozemy sie
spodziewa¢ w naszym spoleczenstwie,
jakie sa nasze unikalne problemy.

A.S.T.: Takie profile genetyczne
Polakéw powstaja juz w tej chwili,
na przyklad na potrzeby diagnosty-
ki mukowiscydozy.

Jak sie leczy choroby genetyczne?
A.B.C.: Obecnie tylko w nielicz-
nych przypadkach chor6b
genetycznych terapia jest mozliwa.
Jesli w wyniku mutacji nie dziata gen
kodujacy wazny dla organizmu en-
zym, stosuje sie terapie zastepcza,
czyli podaje sie pacjentom ,dobry”

enzym, ktory zastepuje szkodliwy
produkt uszkodzonego genu. W fe-
nyloketonurii stosuje sie diete uboga
w fenyloalanine, bo tego aminokwa-
su organizm chorych nie potrafi
zmetabolizowac.

A.S.T: Mozna tez zastepowac zmu-
towane geny zdrowymi - pacjentowi
podaje sie posta¢ genu bez
chorobotworczych mutacji. Lekarze
szukaja tez lekow, ktdre zniweluja
efekt mutacji, na przyklad u pacjen-
téw z mukowiscydoza. Okreslone
substancje chemiczne, ktére sq obec-
nie badane, neutralizujg efekt mutacji
na poziomie syntezy biatka.

Panstwa badania stuza tez tym, kto-
rzy zastanawiaja sie, czy ich dzieci
beda zdrowe.

A.S.T: W przychodni genetycznej
pracuja lekarze genetycy, ktorzy wyja-
$niaja pacjentom - aktualnym lub
przysziym rodzicom - schematy dzie-
dziczenia niektoérych choréb. Porad
genetycznych udzielamy tez rodzi-
nom, w ktérych urodzito sie juz chore
dziecko, np. na mukowiscydoze, i
przed kolejna planowana cigza rodzi-
ce chcieliby poznaé ryzyko
ponownego urodzenia sie chorego
potomka. Prowadzimy réwniez dia-
gnostyke prenatalng, ktéra pozwala
sprawdzi¢, czy rozwijajacy si¢ ptod
jest obcigzony chorobotworczymi
mutacjami.

Co sie dzieje z materiatem genetycz-
nym przekazanym do badan i z
informacjami o genomach osob, kt6-
re zdecyduija sie na ich
sekwencjonowanie?

M.Z.: Genomy zapisywane sa w
formie cyfrowej - kazdy z nich zaj-
muje okolo 2 terabajtéw. Dane, cho¢
naleza tylko do wlascicieli genoméw,
zostaja u nas - mamy wtedy mozIi-
wo$¢ sprawdzania na biezaco, czy
gdzie$ na $wiecie nie pojawila sie no-
wa terapia pozwalajaca leczy¢
zapisane w genomie schorzenie.
Oczywiscie, badane osoby moga za-
strzec sobie wylaczno$¢ dostepu do
danych genomowych, jednak nie be-
da mialy wtedy dostepu do
aktualizacji interpretacji danych ge-
netycznych zgodnie z najnowszq
wiedza medyczna.
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A co z ochrong danych osobowych?

M.Z.: Informacji o genomach na-
szych klientéw nie bedziemy
udostepnia¢ publicznie W przyszio$ci
kazdy z genoméw bedzie zapisywany
na osobnym nosniku, a ten bedzie
odlaczony od sieci i zasilania. Bedzie-
my go do nich podiaczac tylko
podczas pracy nad tym konkretnym
genomem.

Kto finansuje badania genomowe
prowadzone przez panstwa?

M.Z.: JesteSmy firmq nowych
technologii i finansujemy cze$¢ ba-
dan z wypracowanych Srodkow.
Musimy prowadzi¢ badania, bo od
wprowadzenia w Zycie ich rezulta-
tow zalezy warto$¢ firmy.
Oczywiscie, naklady na badania mo-
ga by¢ nieograniczone, ale jako
firma notowana na gieldzie musimy
zachowac zloty srodek, generujac
takze zysk. Nasza dziatalno$¢ ba-
dawcza podlega wiec $cistym
regulom planowania inwestycji i
musi zapewni¢ odpowiednia stope
zwrotu w przyszlo$ci. Staramy sie
takze pozyska¢ dodatkowe $rodki z
programé6w UE, grantéw badaw-
czych, a nawet z grantéw od firm
zainteresowanych rozwojem naszej
technologii.

AB.C.: W 2009 r. Genomed uzyskat
dofinansowanie z funduszy unijnych
na projekt ,Zastosowanie technologii
odczytywania pelnych genoméw
ludzkich w diagnostyce medycznej”.
Zrealizowali$my juz znaczna jego
cze$¢ dotyczaca opracowania metod
analizy mutacji w 100 genach odpo-
wiedzialnych za choroby dziedziczne,
a obecnie mamy mozliwos$¢ wykona-
nia badan genomowych dla dziesieciu
0s6b i poréwnania efektywnosci me-
tody sekwencjonowania genomowego
z tradycyjnym podejsciem diagno-
stycznym. To pozwoli nam m.in.
opracowac i stworzy¢ system analizy
danych genomowych, ktéry w przy-
sztosci bedzie wspomagat prace
specjalistow.

—rozmawiala ab

Marek Zagulski, dr hab., prezes zarzgdu Geno-
med SA, wspotzatozyciel firmy

Anna Boguszewska-Chachulska, dr hab., cztonek
zarzadu Genomed SA, wspotzatozycielka firmy

drn. med., kierownik NZOZ Genomed
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Polsceina $wiecie firm, ktére pro-

wadza zaawansowane badania

ludzkiego genomu - kompletne-
gomateriatu genetycznego.

Te innowacyjna firme zatozyla grupana-
ukowcéw z kilkunastoletnim do$wiadcze-
niem, znaczacymi osiagnieciamiw dziedzi-
nie genomikiipublikacjami w miedzynaro-
dowych czasopismach (m.in. w magazynie
LNature”). Zalozyciele Genomedu byli zaan-
gazowani w pierwszy projekt genomowy,
czyli sekwencjonowanie genomu drozdzy.

Zesp6t Genomedu tworzy dzi$ grupa bio-
logobw molekularnych i diagnostow gene-
tycznych, ktérzypracowali i zdobywali do-
$wiadczenie zawodowe w renomowanych
osrodkach polskich (np. Instytut Matki i
Dziecka) i na $wiecie. Wspoélnie stworzyli w
2009 r.niepubliczny zaklad opieki zdrowot-
nej (NZOZ Genomed). Do zespotu dolaczyli
tezlekarze genetycy kliniczniiod 1 stycznia
20111.NZ0Z Genomed udziela refundowa-
nych konsultacji specjalistycznych w swojej
poradni.

Genomed $wiadczy ustugi analizy DNA i
diagnostyki choréb genetycznych opartej
na sekwencjonowaniu DNA. Od 2010 r. na

chnologie

zlecenie Instytutu Matkii Dziecka wramach
ogolnopolskiego programu badan przesie-
wowych noworodkéw wykonuje sekwen-
cjonowanie DNA ianalize diagnostyczna ge-
nu zwigzanego zmukowiscydoza.

Ustuga diagnostyczna obejmuje izolacje
DNA z krwi, namnozenie wybranych frag-
mentéw genéw i ustalenie ich sekwengji, po-
réwnanie z baza danych, aby zidentyfiko-
wac potencjalne mutacje, oraz interpretacje
wyniku wykonang przez uprawnionego dia-
gnoste.

- Jeste$my w stanie analizowac sekwen-
cje genéow w poszukiwaniu praktycznie
wszelkich mutacji zwigzanych z chorobami
dziedzicznymi. Rozwijana przez Genomed
diagnostyka molekularna jest podstawq
profilaktykiileczenia choréb wrodzonych,
np. dla terapii enzymatycznej zastepczej lub
genowej - méwi dr hab. Marek Zagulski,
prezes Genomedu.

Firma uzyskata miedzynarodowe certyfi-
katy European Molecular Quality Network
oraz Cystic Fibrosis Network. Laboratorium
NZOZ Genomed nalezy do Sieci Laborato-
riow Referencyjnych Polskiego Towarzy-
stwa Genetyki Czlowiekaijest wpisane nali-
ste laboratoriéw prowadzona przez Krajo-
wa Izbe Diagnostéw Laboratoryjnych.

najwyzszym poziomie i dla mozliwie naj-
wiekszej liczby klient6w, firma zainwesto-
wala w najnowocze$niejsze technologie,
stworzyla unikalny zespét specjalistow i
konsekwentnie dazy do obnizenia kosztow
ustug. W 2009r. przychody Genomedu wy-
niosty 1,7 mIn zt. W 2010 r. firma uzyskata
prawie 3,9 mln przychodéw i 0,3 mln zi zy-
sku netto. 30 grudnia 2010 1. przeksztalcita
sie w spotke akcyjna, a w maju 2011 r. zade-
biutowata w alternatywnym systemie obro-
tu-narynkuNewConnect.

W 2009T. Genomed otrzymat dofinanso-
wanie z Europejskiego Funduszu Rozwoju
Regionalnego (program POIG 1.4-4.1) ireali-
zuje projekt ,Zastosowanie technologii od-
czytywania pelnych genoméw ludzkich w
diagnostyce medycznej”.

W ramach wspétpracy z Polsko-Japonska
Wyzsza Szkola Technik Komputerowych
oraz Instytutem Onkologii w Gliwicach fir-
ma bierze udziat w organizacji studiéw dok-
toranckich na kierunku bioinformatyka w
ramach programu operacyjnego ,Kapitat
ludzki”, by wyksztalci¢ nowa kadre bioinfor-
matykéw wyspecjalizowanych w analizie
danych genomowych.

Wmaju tego roku kapituta nagrody Mistrz
Biznesu, sktadajaca sie z wybitnych przed-
stawicieli biznesu, mediéwinauki, przyznata
spoélce Genomed te nagrode w kategorii in-
nowacje.

INNOWACYINA
GOSPODARKA

MNARDDDWA STRATEGLA SPOINCACH

- Edward Wylegata

Prof. dr hab. n. med., okulista i chirurg, ordynator 0ddzia-
| tu Okulistycznego Szpitala Kolejowego w Katowicach,

" | pierwszy w Polsce przeprowadzit operacje

przeszczepu ragbkowych komaérek macierzystych
rogéwki od spokrewnionego dawcy

ARCHIWUM

Badania genetyczne sg wykorzystywane w diagnostyce dziedzicznych scho-
rzen oka, np. dystrofii rogowki lub siatkéwki. Potwierdzajg rozpoznanie. W
niektérych schorzeniach rogéwki jest fo obecnie podstawowe badanie po-
twierdzajgce diagnoze. Niestety, niektore schorzenia okulistyczne majg
podtoze wielogenowe. Oznacza to, ze wiele r6znych wariantow genow
zwieksza lub zmniejsza ryzyko wystapienia choroby. Tak jest w przypadku ja-
skry oraz zwyrodnienia plamki zwigzanego z wiekiem (AMD). Niestety, w tym
wypadku nie wykonuje sie tego typu badan rutynowo. Problem ten moze
rozwigzac analiza petnych genomow.

Na podstawie badan genetycznych mozna dobierac leczenie schorzen oczu.
Na przyktad w AMD odpowiedni uktad genéw moze wptywac na skutecz-
nos¢ zastosowanych lekéw. Od niedawna prowadzone sg badania kliniczne z
wykorzystaniem terapii genowej w chorobach okulistycznych. | cho¢ przed
nami wcigz daleka droga, pojawiaja sie pierwsze sukcesy, np. w leczeniu
wrodzonej Slepoty Lebera. Mozna fez wymieniC zwyrodnienie barwnikowe
siatkowki (refinitis pigmentfosa), chorobe Stargardta (najczestsza posta¢ mto-
dzienczej dystrofii plamki z6ttej), mtodziencze rozwarstwienie siatkowki i
dziedziczng neuropatie nerwu wzrokowego Lebera. Terapia genowa ma za-
stapi¢ wadliwy wariant genu wersjg prawidtowa, czyli zadziata¢ na
przyczyne choroby. Stosujemy jg np. u pacjentow ze Slepotg Lebera i niekto-
rzy zaczynaja po jakims czasie rozr6znia¢ duze przedmioty. Ale taka terapia
nie sprawi, ze ci, ktérzy nic nie widzieli, zaczna nagle czytac. Terapia geno-
wa przydaje sie szczegblnie w fak rozpowszechnionej chorobie jak jaskra,
wobec ktérej jesteSmy obecnie bezsilni.

Profilaktyka choréb genetycznych oczu jest bardzo ograniczona. Ale wiemy
np., ze osoby obcigzone genetycznie zwyrodnieniem plamki powinny szcze-
gélnie unika¢ palenia papieroséw. Natomiast pacjenci obcigzeni rodzinnym
ryzykiem choroby oczu moga szuka¢ dostepu do badan klinicznych dla nich
przeznaczonych. Genetyka fo przysztos¢ okulistyki. —not. am
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Trzy miliardy liter DNA
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GENOMED

+Chromosomy zbudowane sg z podwéjnej helisy DNA

edycyna spersonalizo-
wana to dziedzina me-
dycyny umozliwiajaca
optymalne wykorzysta-
nie tradycyjnych metod
terapeutycznych w leczeniu choroéb, a
takze zastosowanie nowej generacji le-
koéwiterapii. Jest to catkowicie nowe po-
dej$cie zrywajace z dotychczasowa
praktykaleczenia wszystkich pacjentéw
z danym schorzeniem ta samq metoda
lublekiemiwystandaryzowang dawka.
Pozwala to na unikniecie niepotrzeb-
nych kosztéw leczenia oraz eliminacje
zagrozenia zwigzanego zwyborem nie-
wlasciwej lub nieskutecznejterapii. Me-
toda, ktéraumozliwiindywidualne po-
dejscie do pacjenta, jestanalizajego ge-
nomu.
Genom to zapisane w formie che-
micznej podstawowe informacje doty-

czace budowy i funkcjonowania na-
szego organizmu. Nosnikiem informa-
cjigenetycznej kazdego zywego orga-
nizmujest kwas deoksyrybonukleino-
wy (DNA). Informacja genetycznajest
zakodowana w kolejnosci wystepowa-
nia wlancuchu DNA czterech buduja-
cych gojednostek (nukleotydéw) - li-
terkodu genetycznego - A,C,G, T.
DNA ma strukture tzw. podwdjnej
helisy, ktéra mozna poréwnac do dra-
biny. Kazdy szczebel sklada sie z pary
nukleotydéw. W genomie cztowieka ta-
kich szczeblijest ponad 3 mld. Genom
cztowieka zapisany w formie tekstowej
zajatby 400 toméw encyklopedii. Nasz
materiatgenetyczny upakowany jest w
23 pary chromosomoéw: od kazdego z
rodzicéw dostajemy po jednym chro-
mosomie danej pary. Genom czlowieka
liczy okolo 23 tys. genéw - regionow
DNA zawierajacych informacje, ktére

pozwalaja organizmowi na wyprodu-
kowanie biatek budulcowychiregula-
torowych.

Sekwencja (czyli kolejno$¢ nukleoty-
déw) w DNA przepisywana jest na se-
kwencje nukleotydéw w tzw. informa-
cyjnym RNA, a ta z kolei na sekwencje
jednostek budujacych biatka - amino-
kwasow. Kod genetyczny to zestaw re-
gut okreslajacych sposéb przettuma-
czenia sekwencji nukleotyd6w na se-
kwencje aminokwaséw w biatku.

Mutacje i choroby

Mutacje, czyli zmiany w DNA, po-
wstajq wwyniku btedéw w kopiowaniu
materialu genetycznego (DNA) po-
trzebnego do powstawania nowych ko-
morek oraz pod wplywem czynnikéw
chemicznychipromieniowania. Muta-
cje przekazane nam przezrodzicowite
powstate w trakcie rozwoju zarodkowe-
g0 moga prowadzi¢ do wad rozwojo-
wychlub uszkodzen metabolizmu. Mu-
tacje powstajace na p6zniejszym etapie,
w komoérkach budujacych nasze ciato,
moga prowadzi¢ do choréb nowotwo-
rowych.

W przypadku choréb dziedziczo-
nych wsposob recesywny (np. mukowi-
scydoza, fenyloketonuria) problemy
pojawiaja sie wtedy, gdy obie kopie ge-
né6w (pochodzace od obojga rodzicéw)
squszkodzone.

Odrebna grupe stanowig choroby
dziedziczone w spos6b dominujacy
(np. choroba Huntingtona, wrodzona
famliwos¢ kosci), dla ktoérych ujawnie-
nia wystarczy obecno$¢ patogennej
mutacji wjednej kopii genu. Znamy ok.
6500 gendw, ktorych uszkodzenia mo-
gapowodowac choroby,iok. 7 tys.cho-
réb genetycznych. Mozliwe jestlecze-
nie tylko nielicznych choréb genetycz-
nych. Dla pieciu tzw. choréb spichrze-
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niowych (np. mukopolisacharydoza
typu VI, choroby Gaucherai Pompego)
dostepna jest enzymatyczna terapia
zastepcza. W leczeniu kilku choréb
metabolicznych stosuje sie diety elimi-
nacyjne. W przypadku wigkszo$cicho-
réb genetycznie uwarunkowanych
najczesciej jedyne mozliwe postepo-
wanie polega na profilaktyce ileczeniu
objawowym. W niedalekiej przysziosci
mozliwa stanie sie naprawa uszkodzen
w genach, czyli terapia genowa, eta-
pem posrednim na tej drodze jest
wprowadzanie zdrowych wersji ge-
néw w postaci komoérek macierzy-
stych (transplantacja komérek macie-
rzystych).

Diagnostyka genetyczna

By naprawa uszkodzen stala sie
mozliwa, konieczne jest zdiagnozowa-
nie bledéw w genomie cztowieka. Ana-
liza genomu umozliwia identyfikacje
defektéw molekularnych lezacych u
podloza wielu choréb. Wykrycie ta-
kich mutacji daje mozliwos$¢ weryfi-
kacji rozpoznania lub podejrzenia
choroby.

Zdiagnozowanie mutacji w geno-
mie czlowieka mozna wykona¢, ko-
rzystajac z rozmaitych podej$¢ dia-
gnostycznych. Najwazniejsze znich to
testy genetyczne identyfikujace kon-
kretng mutacje, mikromacierze (chi-
py) DNA oraz sekwencjonowanie
DNA. Niestety, testy genetyczne po-
zwalaja na wykrycie tylko $cisle okre-
$lonych mutacji i przechodza do
przeszlo$ci jako metoda najmniej do-
ktadna. Rozwinieciem technologii te-
stow genetycznych jest technologia
mikromacierzy. Fragmenty genomu o
znanej sekwencji sa ,przyklejane” do
plytki nazywanej chipem, ten za$ za-
lewany jest roztworem zawierajacym
DNA osoby badane;j. Jesli DNA osoby
badanej jest identyczne z kontrolna
sekwencja, zachodzireakcja, w ktorej
generowany jest sygnat Swietlny, jesli
natomiast DNA osoby badanej r6zni
sie od sekwencji kontrolnej, sygnat

3

Swietlny nie powstaje, sygnalizujac
obecnos$¢ mutacji. Mikromacierze po-
zwalaja wykry¢ tylko 2 mIn wariantow
genetycznych sposréd kilkudziesie-
ciu milionéw mozliwych. Metoda ta
jest nadal niedoktadna i pozwala je-
dynie na wykrycie wariantéw uprzed-
nio zidentyfikowanych przez sekwen-
cjonowanie, lecz nie na peina charak-
terystyke indywidualnego genomu.
Sekwencjonowanie DNA, czyli od-
czytywanie kolejnosci liter wlaricuchu
DNA, to metoda, ktéra umozliwia od-
czytok. 1000 liter DNA wjednej reakgji.
Ustepuje ona teraz pola najnowszej
technice, o najszerszym spektrumanali-
zowanych bledéw genetycznych - se-
kwencjonowaniu genomowemu umoz-
liwiajacemu wykrycie wszystkich mozli-
wych zmian. W tej technologii w czasie
jednego eksperymentu odczytywane sa
miliardy liter informacji genetycznej -
catasekwencjagenomu.

Indywidualna terapia

Jednak odczytanie genomu to dopie-
ro poczatek problemu. Informacja za-
warta w genomie uzyskuje znaczenie
diagnostyczne dopiero po skrupulatnej
analizie wykonanej przez wykwalifiko-
wanych, certyfikowanych fachowcoww
oparciu o najnowsze informacje zgene-
tycznych baz danych. Na podstawie ana-
lizy genomu lekarz bedzie mogt zaleci¢
pacjentowi indywidualng terapie lub
odpowiednig profilaktyke.

Zmienno$¢ naszych genomoéw jest
podstawa indywidualnej odpowiedzi
naleki, takie jak preparaty przeciwboélo-
we, przeciwdepresyjne, przeciwmiaz-
dzycowe czy leki stosowane wleczeniu
nowotworéw. Juz obecnie poznanie se-
kwencji wybranych fragmentéw geno-
mu pacjentajest stosowane przy wybo-
rzeleczenia, m.in. w onkologii. Poznanie
calego genomu kazdego z nas bedzie
podstawa racjonalnego doboru lekéw
podczas calegonaszego zycia.

Marek Zagulski, Anna Boguszewska-
-Chachulska, Agnieszka Sobczynska-
-Tomaszewska, Kamila Czerska

Poznac¢ swoja
przysziosc

ROZMOWA | dr n. med. Jakub Klapecki, poradnia genetyczna Genomed

Jaka jest obecnie rola lekarza ge-
netyka?

Genetyk bierze dzi$ udzial
w kompleksowej opiece nad
chorym, na ktéra sktada sie
poradnictwo genetyczne, kie-
rowanie diagnostyka, a w
przypadku niektérych scho-
rzen - leczenie lub terapia
profilaktyczna. Przyktadem
moze by¢ zesp6t Marfana
(choroba genetyczna tkanki
facznej - ,Rz”), w ktérym ist-
niejq wskazania do
podawania leku opéZniajace-
go powiklania. Postawienie
wlasciwej diagnozy ulatwia

dalsza opieke nad pacjentem.

W wielu przypadkach profi-

laktyka zajmuja sie specjalisci
innych dziedzin. Np. leczenie
dieta w fenyloketonurii moze
prowadzi¢ pediatra. Czesto
do ostatecznej decyzji o po-
stepowaniu wymagana jest
opinia genetyka. Jego rola be-
dzie rosla, bez genetyki nie
moze bowiem by¢é mowy o
medycynie spersonalizowa-
nej.

Na czym ta medycyna polega?

Na doborze metod leczenia
do konkretnego pacjenta, m.in.
na podstawie jego cech gene-
tycznych, w tym mutagji
warunkujacych chorobe albo
skuteczno$¢ lekéw. Dotychcza-
sowe metody diagnostyki
genetycznej polegaly na tym,
Ze u pacjenta z podejrzeniem
konkretnej choroby sekwen-
cjonuje sie caty gen lub jego
fragmenty i sprawdza, czy wy-
stepuje mutacja
odpowiedzialna za to schorze-
nie. Na tej podstawie mozna
przewidywac np., jak ciezka
bedzie choroba, i ustala¢ dal-
sze postepowanie. Jednak

przyszioscia medycyny sperso-
nalizowanej jest
sekwencjonowanie genomoéw
(czyli wszystkich gen6w) po-
szczegolnych pacjentow.

Czemu to stuzy?

Zaleta metody jest to, ze
mozemy zbadac praktycznie
wszystkie geny. Jest to przy-
datne m.in. woéwczas, gdy nie
potrafimy okresli¢ rodzaju
choroby, bo na przyklad jej
objawy nie sa specyficzne. Mo-
ze to by¢ dziecko z
nieprawidlowym wzrostem
(niskorosto$cia) albo osoba, u
ktorej obraz kliniczny sugeruje
kilka réznych zespotéw choro-
bowych. Normalnie
musieliby$my robi¢ analizy
poszczego6lnych gendéw i cze-
ka¢ na odpowiedz, a dzieki
sekwencjonowaniu genomu
uzyskujemy jq od razu. Se-
kwencjonowanie genomu daje
genetykowi wiedze o wszyst-
kich znanych zmianach w
genomie pacjenta i pozwala
odkry¢ faktyczna przyczyne
jego choroby.

Czy na dzisiejszym etapie rozwoju
nauki moze to pomac w profilakty-
ce choréb lub ich leczeniu?

Dzisiaj mozemy na przykiad
oceniac¢ predyspozycje gene-
tyczne do niektérych
nowotwor6ow warunkujace
okreslona profilaktyke, a na-
wet leczenie. Profilowanie
genetyczne pomoze tez iden-
tyfikowa¢ pacjentéw bardziej
narazonych na dziatania nie-
pozadane leku lub takich, u
ktorych lek bedzie bardziej
skuteczny. Sekwencjonowanie
genomu pozwala tez przewi-
dywa¢ ryzyko wczesnej
postaci choroby Alzheimera
lub Parkinsona. Jednak w tych
i wielu innych chorobach
uwarunkowanych przez jeden
lub wiele genéw nie mamy
mozliwosci leczenia przyczy-
nowego. Wyjatkiem sa m.in.
genetyczne zaburzenia meta-
boliczne, w ktoérych stosuje sie
leczenie zastepcze. Na razie
nie ma zaaprobowanych tera-
pii genowych, choé trwaja nad
nimi intensywne prace.

Kfo jeszcze moze skorzystaé na
zbadaniu catego genomu?

N.p. pacjenci albo ich bliscy,
ktorym lekarze nie byli w
stanie postawi¢ diagnozy. W
polowie przypadkéw niepet-
nosprawnosci intelektualnej
nie potrafimy ustali¢ przyczy-
ny. Wiadomo jednak, Ze moga
za nig odpowiada¢ mutacje w
réznych genach.

Czy takie badanie ma sens, skoro
wiadomo, Zze nie mozemy poméc
niepetnosprawnemu dziecku?

Nawet wéwczas rodzice cze-
sto chcg poznac przyczyne.
Identyfikacja mutacji, ktéra nie
byta zalezna od ich zachowan,
pomaga sobie poradzié¢ z po-
czuciem winy. Albo jesli okaze
sie, ze ryzyko takiej samej mu-
tacji u drugiego dziecka jest
bardzo mate, rodzice tatwiej
zdecyduja sie na drugiego po-
tomka.

Zatem wyniki sekwencjonowania
genomu moga wptywac na plany
prokreacyjne pary?

Oczywiscie. Na podstawie
wynikéw mozemy okresli¢
réwniez tzw. nosicielstwo, czyli
sprawdzi¢, czy pacjent jest no-
sicielem mutacji, ktéra moze
mie¢ znaczenie dla potomstwa
- na przykiad, czy dziecko uro-
dzi sie z mukowiscydoza. Ale to,
czy rodzice chca weze$niej po-
znac takie ryzyko, czesto zalezy
od ich postawy.

Czy na podstawie sekwenciji geno-
mu mozna bedzie zaleca¢
pacjentom profilaktyke zdrowotna?
Juz teraz na podstawie pro-
filu genetycznego mozemy
dawa¢ wskazowki zdrowotne.
W przysztosci, dzieki rozwojo-
wi nauki, mozna bedzie ocenié¢
np., ze kto$ ma wysokie ryzyko
otylosci lub cukrzycy i powi-
nien juz od najmtodszych lat
stosowac $cislg diete, a nie cze-

ka¢, az wystapia objawy. Albo
7e ma sze$ciokrotnie wyzsze
ryzyko zawatu, wigc musi sto-
sowa¢ odpowiednia
profilaktyke.

Czy ludzie chca fo wszystko wie-
dziec¢?

To zalezy od psychiki i po-
stawy. Znamy choroby, ktore
ujawniaja sie dopiero u doro-
stych - kazdy moze zada¢
sobie to pytanie: czy chcial-
bym wiedzie¢, czy zachoruje
na powazna, nieuleczalng
chorobe? Niektorzy wola zyé
w nie§wiadomodci i liczy¢, ze
nie zachoruja, zamiast wpa-
dac¢ w przygnebienie. Cze$¢
0s0b bedzie jednak chciata
wiedzie¢, czy jest obcigzona
ryzykiem, np. choroby Alzhe-
imera, bo woli sie na to
przygotowad, zaplanowac to,
co nieuniknione, podjaé¢ decy-
zje, komu zapisa¢ majatek i
jak zapewni¢ sobie opieke na
przyszio$é. Z DNA mozna wy-
czyta¢ informacje, ktére moga
dostownie zmienié¢ nasze zy-
cie. To troche tak, jakby$my
probowali zobaczy¢ przy-
szto§¢ w szklanej kuli. Nie
wszyscy sa na to gotowi. Dla-
tego w Genomedzie przed
rozpoczeciem badan pacjen-
towi udzielana jest porada
genetyczna. Natomiast po se-
kwencjonowaniu genoméw
wyniki sg szczegbétowo inter-
pretowane.

—rozmawiata am
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Lepszy start dla malucha

ROZMOWA | Dr n. biol. Mariusz Ottarzewski, kierownik Zaktadu Badan

Przesiewowych w Instytucie Matki i Dziecka w Warszawie

ARCHIWUM

Wasze dziecko ma fenyloketonurie, hipo-
tyreoze, mukowiscydoze - ilu $wiezo
upieczonych rodzicow styszy taka diagno-
ze od lekarza?

MARIUSZ OETARZEWSKI: Lekarz po-
wie tylko, ze podejrzewa takq
chorobe, poniewaz badanie przesie-
wowe nie stanowi diagnozy, wymaga
dalszych badan klinicznych i labora-
toryjnych. W wiekszosci przypadkow
wyniki badan przesiewowych sq jed-
nak prawidlowe, poniewaz sa to
choroby rzadkie. Fenyloketonuria
wystepuje raz na okoto 8 tys. uro-
dzen, hipotyreoza pojawia sie raz na
3,5 tys., a mukowiscydoza raz na oko-
to 5,5 tys. urodzen, co oznacza, ze w
Polsce rodzi si¢ okoto 250 chorych
dzieci w ciagu roku.

Dlaczego wszystkie noworodki sg badane
w kierunku tych tak rzadkich choréb?

Choroby te nie daja wyraznych
objawéw w pierwszych miesigcach
zycia i lekarz nie moze ich rozpo-
znaé, ale prowadza do zaburzen
rozwoju fizycznego i psychicznego, w
tym do ciezkiego upos$ledzenia umy-
stowego. Tylko wczesne wykrycie i
zastosowanie leczenia umozliwia
normalny rozwdj dziecka.

Jak mozna leczy¢ te grozne schorzenia?
W przypadku fenyloketonurii we

krwi chorego gromadza sie ogromne

ilosci fenyloalaniny, ktéra nie jest

metabolizowana przez organizm. To
aminokwas obecny w skladnikach
pozywienia. Wysoki poziom tej sub-
stancji zaburza prace mézgu i trwale
uszkadza komérki. Prowadzi to do

ciezkiego uposledzenia umystowego.

Leczenie polega na stosowaniu spe-
cjalnej diety najpézniej dwa
tygodnie po urodzeniu. Inaczej jest z
hipoteroza, czyli wrodzona niedo-
czynnoS$cia tarczycy. We krwi
dziecka jest zbyt niskie stezenie ty-
roksyny - hormonu wydzielanego
przez tarczyce, ktory jest niezbedny
do prawidlowego rozwoju fizyczne-
go i psychicznego. Jej brak réwniez
prowadzi do ciezkiego uposledzenia
umystowego. Aby temu zapobiec,
zaraz po wykryciu choroby, od
pierwszych tygodni zycia, podaje sie
syntetyczng L-tyroksyne, ktéra jest
identyczna z naturalnie produkowa-
nym hormonem. Hormon trzeba
stosowac przez cale zycie. Kolejna
choroba - mukowiscydoza - powo-
duje czeste przewlekte zapalenie

+Naukowcy Genomedu opracowuijg fech-
nologie umozliwiajgce badanie wielu
chordb genetycznych jednoczesnie

MAREK ZAGULSKI

pluc. Kiedy$ chorzy umierali Srednio
w wieku kilkunastu lat. Obecne ro-
kowania moéwia o 40, a nawet 50
latach Zycia dzieki postepom medy-
cyny oraz badaniom w okresie
noworodkowym. Innego prowadze-
nia wymagaja dzieci z chorobami
metabolicznymi. W tym wypadku
wystarcza regularne zapewnienie
pokarmu. Przedtuzony brak pokar-
mu prowadzi do stanéw ciezkich, a
nawet zgonu. W innych chorobach
konieczne jest stosowanie specjali-
stycznych diet, czesto w polaczeniu
z pobytem szpitalnym ratujacym
zycie.

Jakie sa w Polsce mozliwosci leczenia
choréb wrodzonych?

Niestety, w Polsce jest mato o$rod-
koéw specjalizujacych sie w ich
leczeniu. O ile na przykiad hipotyre-
o0ze mozna prowadzi¢ niemal w
kazdej poradni endokrynologicznej,
o tyle ciezej jest ze znalezieniem pla-
cowki specjalizujacej sie w leczeniu
fenyloketonurii lub mukowiscydozy.
W Polsce takich miejsc jest dziesie¢.
Podobnie jest z leczeniem rzadkich

chor6b metabolicznych.

Jaka przysztos¢ ma leczenie choréb gene-
tycznych?

Trwajacy w Polsce program badan
przesiewowych noworodkéw konczy
sie w 2014 r. W Europie noworodki
sq takze badane w kierunku wrodzo-
nego przerostu nadnerczy oraz
galaktozemii. W przypadku choréb
wrodzonych liczy si¢ kazda chwila.
To walka o zycie. Im wcze$niej roz-
poczniemy leczenie, tym wieksza
szansa, ze choroba sie nie rozwinie.
Dlatego tez wdrozenie technologii
umozliwiajacej jednoczesna diagno-
styke wielu choréb genetycznych
bedzie milowym krokiem naprzéd.

—rozmawiala EZ
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Badanie genomu
pozwala dobrac terapie

0zw0j nowej dziedziny
genetykiimedycyny - ge-
nomiki i medycyny sper-
sonalizowanej - dokonu-
je sie na naszych oczach.
Najnowocze$niejsze techniki se-
kwencjonowania DNA umozliwiaja
szybkie, precyzyjne diagnozowanie i
dopasowanie skutecznej terapii.

Sze$cioletni Nicholas Volker cier-
pial na nieswoiste zapalenie jelita.
Najwiekszym problemem dla leka-
rzy bylo wyjasnienie podioza obser-
wowanych objawéw. Odpowiedzi
nie przyniosta rutynowa diagnosty-
ka, w tym nawet trudne i czasochton-
ne standardowe badania genetycz-
ne. Rokowania byly zle, cho¢ Nicho-
las przeszedt wiele operacji, usunie-
to mum.in. cze$¢ jelita grubego. Na-
ukowcy z Medical College of
Wisconsin w USA przeprowadzili u
chtopca sekwencjonowanie geno-
mowe DNA i wykryli mutacje genu
XIAP. To wyjasnilo stan zdrowia
dzieckainatej podstawie opracowa-
no dalsze leczenie: transplantacje
komoérek macierzystych od zdrowe-
go dawcy.

- To pierwszy tak oczywisty przy-
kitad pokazujacy, ze wynik sekwen-
cjonowania genomowego moze po-
moc w doborze terapii ratujacej zy-
cie. Metoda polega na odczytaniu
informacji zawartych we wszystkich
odcinkach DNA kodujacych biatka.
Zadanie polegato na szukaniu poje-
dynczego bledu w prawie 200 tys.
odcinkéw. Odczytywanie informacji
w nich zawartych to najwazniejszy
krok w kierunku poznania indywi-
dualnego genomu ludzkiego. Takie
badanie jest coraz bardziej dostep-
ne cenowo takze dla polskich pa-
cjentow. Nasza firma analizuje
obecnie wyniki sekwencjonowania
dwu pierwszych polskich genoméw
i planuje umozliwi¢ dostep do tej
najnowoczes$niejszej technologii
pacjentom, w ktoérych przypadku
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zawiodly standardowe metody dia-
gnostyczne - méwi dr hab. Anna Bo-
guszewska-Chachulska, biolog mo-
lekularny, cztonek zarzadu Geno-
med SA.

Wykryta dzieki sekwencjonowaniu
DNA mutacja byla odpowiedzialna za
wade ukladu odpornosciowego Ni-
cholasa. Na podstawie danych o przy-
czynie choroby lekarze uznali, Ze
optymalna terapia bedzie transplan-
tacja komoérek macierzystych niosa-
cych tylko prawidlowa kopie genu
XIAP od zdrowego dawcy. Rok po
transplantacji Nicolas jest w bardzo
dobrej formie: jest tak aktywny jak in-
ne dzieci wjego wieku.

- Metoda sekwencjonowania wy-
pierainne metody stosowane w dia-
gnostyce genetycznej. Pozytywnych
efektéw jej stosowania wmedycynie
wciaz przybywa. Zastosowanie se-
kwencjonowania indywidualnego
genomu pacjenta jest przelomem w
diagnostyceileczeniu choréb uwa-
runkowanych genetycznie oraz w
rozwojumedycyny spersonalizowa-
nej. Genomed jest pionierem we
wprowadzaniu tej technologii na
polskim rynku - dodaje dr n. med.
Agnieszka Sobczynska-Tomaszew-
ska, kierownik NZOZ Genomed.

Karolina Janiszewska,
Agnieszka Sobczynska-Tomaszewska,
Anna Boguszewska-Chachulska

»>0PINIA

Gwarancja sfarannosci

Wiktor Dega

adwokat

Ustuga sekwencjonowania genomu jest wyko-

nywana przez Genomed na podstawie

pisemnej umowy zawartej z klientfem. Umowa
sporzadzona jest zgodnie z obowiazujgcymi

DLA ,RZz”

jak diagnostyka genetyczna?

Jak szybko na swiecie rozwija sig rynek
nowych fechnologii medycznych, takich

duje, ze firmy, ktére na nim
funkcjonuja i majq szeroka oferte,

Duzy potencjat tego rynku powo-

przepisami prawa i uwzglednia najwyzsze
standardy etyczne.

Umowa potwierdza odpowiedzialnos¢ spotki
Genomed za zgodnos¢ z obowigzujagcym pra-
wem wszelkich metfod i procedur stosowanych
w celu wykonania sekwencjonowania genomu
oraz gwarantuje klientom catkowitg poufnos¢
wynikéw wykonywanych badan. Co szczeg6l-
nie istotne, Genomed zobowigzuje sie, ze
wyniki badania materiatu genetycznego beda
szyfrowane oraz przechowywane na nosnikach
odtaczonych od sieci internetowych, a ich wy-
korzystywanie w celach statystycznych i
naukowych gwarantuje catkowita anonimo-
WOSC.

Ponadto Genomed gwarantuje swoim klientom,
ze wszelkie badania zostang wykonane z naj-
wyzsza starannoscia, zgodnie z akfualng
wiedzg medyczng oraz przez osoby posiadaja-
ce odpowiednie kwalifikacje zawodowe.
Klienci firmy Genomed majg prawo do wytacz-
nego dysponowania pobranym od nich
materiatem genetycznym, co oznacza, ze w
kazdym momencie sa uprawnieni do rezygna-
Cji z umowy.

BoGustaw TAZBIREK: Rynek
diagnostyki molekularnej jest cze$ciq
rynku analizy genetycznej, ktérego
warto$¢ wynosi okoto 100 mld USD.
Szacuje sie, ze globalny rynek
diagnostyki molekularnej osiagnie w
201571.5 - 6 mld USD. Jego
prognozowany wzrost wynosi

15 proc. rocznie. To co najmniej
pieciokrotnie wiecej niz wzrost PKB
w krajach o rozwinietej gospodarce
rynkowej, ktéry waha sie

od 0,5 do 3 proc. rocznie. Glownymi
czynnikami takiego wzrostu sa nowe
technologie, a szczeg6lny wplyw
maja tu rezultaty
zsekwencjonowania genomu
czlowieka oraz rozwdj technik
sekwencjonowania.

Jakie s3 perspektywy rozwoju tego ryn-
ku w Polsce? Czy warto inwesfowac w
genetyke i biotechnologie, np. zaktada-
jac spétki dziatajace w tych obszarach
albo na gietdzie?

moga liczy¢ na komercyjny sukces
w Polsce, gdzie konkurencja w tym
zakresie jest niewielka. Przelozenie
wynikéw pracy w tych dziedzinach
na skutecznos¢ leczenia oraz wy-
dtuzenie $redniej zycia w
spoleczenstwie to niewatpliwie po-
wod, dla ktérego takie
perspektywiczne projekty okaza sie
bardzo oplacalne. Duzo bedzie jed-
nak zalezato od $wiadomosci
spoteczenistwa oraz dtugotermino-
wej polityki zdrowotnej panstwa,
uwzgledniajacej nowoczesna dia-
gnostyke molekularng w
profilaktyce i leczeniu. Perspekty-
wy tej branzy sa wiec bardzo dobre
- wplywa na to tez fakt, ze badania
genetyczne, w tym badania catego
genomu, z roku na rok sa coraz tan-
sze.

Jak duzo jest dzis$ polskich firm zaj-
mujacych sie diagnostyka
molekularng?

W indeksie spétek biotechnolo-
gicznych na rynku NewConnect jest
siedem spotek. Jedna z nich jest Ge-
nomed, ktéry zajmuje sie
odczytywaniem i przetwarzaniem
informacji zawartych w DNA. Obec-
nie jako jedyna spétka
konsekwentnie realizuje rozwéj od
diagnostyki molekularnej do geno-
miki personalnej (analiza genoméw
konkretnych oséb - ,Rz"). Poza tym
Genomed generuje zyski, i to po
trzech latach dzialalnosci, co jest
ewenementem w tej branzy na pol-

skim rynku.

Z czego wynika ten sukces?

Jest to w duzym stopniu zwiaza-
ne z konsekwentna realizacja
opartego na wiedzy biznesplanu
oraz inwestycjq MCI. BioVentures
na etapie poczatkowym. Dzieki te-
mu oraz dzieki starannie
dobranemu zespotowi specjalistow
powstala zaawansowana technolo-
gicznie spétka komercyjna, ktéra
uzyskuje znaczna cze$¢é przycho-
doéw, $wiadczac ustugi dla instytucji

Wzrost rynku o kilkanascie procent rocznie

ROZMOWA | Bogustaw Tazbirek, dyrektor Biura Analiz i Informacji NOBLE Securities SA w Krakowie,
autoryzowanego doradcy spétki Genomed na NewConnect

naukowych, szpitali oraz firm bio-
technologicznych. Na przyktad
Genomed jako jedyna firma w
Polsce spehila wysokie wymagania
Instytutu Matki i Dziecka,
wygrywajac konkurs na
wykonywanie genetycznych badan
przesiewowych noworodkéw w
kierunku mukowiscydozy.

A ile firm dziata na polu diagnostyki mo-
lekularnej na Swiecie?

Bardzo trudno okresli¢ liczbe ta-
kich firm, ale szacuije sie, ze jest ich
maksymalnie kilkadziesiat.

Skad mogg czerpac srodki na rozwoj i
prace badawcze?

Poczatkowo fundusze na ten cel
mozna pozyskiwac od firm venture
capital, ktére szukaja ciekawych i
perspektywicznych projektéw.
Kolejnym etapem moze by¢ pozy-
skanie $rodkéw z funduszy UE. Poza
tym ciekawe spo6tki moga pozyskac
finansowanie na rozwijajacym sie
rynku kapitatowym poprzez emisje
nowych akgji. —rozmawiata am



