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Wybrane metody analizy nieznanych mutacji
w DNA- metody badania mutacji
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™ Jednym z najwiekszych wyzwan wspodlczesnej medycyny sa
choroby nowotworowe, ktore wedlhug przeprowadzonych badan bezposrednio lub posrednio
dotycza az 1/3 populacji ludzkiej.

Wedlug przeprowadzonych badan statystycznych, 90% choréb nowotworowych wystepuje
sporadycznie, zas w 5%-10% przypadkéw obserwuje sie tendencje do wystepowania tzw.
dziedziczenia rodzinnego [6], [1], [2].

Stowa kluczowe: nowotwory ztosliwe, dziedziczenie rodzinne, mutacje DNA, delecje, insercje,
izolacja DNA do celow genetycznych, PCR, techniki przesiewowe: SSCP, heterodupleksy, DHPLC,
sekwencjonowanie, gen APC, rodzinna polipowatos¢ jelita grubego- FAP, zel poliakryloamidowy,
elektroforeza zelowa, denaturacja.

Nowotwory ztosliwe stanowia tzrecia w kolejnosci przyczyne zgonéw. Dzieki aktualnym badaniom
mozliwe jest wyodrebnienie grupy nowotwordw ztosliwych, ktére dziedziczone sa rodzinnie.
Stanowia one $rednio od 10 do 20% diagnozowanych przypadkow, uwzgledniajac predyspozycje
wielogenowe i genetyczno-srodowiskowe odsetek ten wzrasta do okoto 30% diagnozowanych
przypadkow. Dzieki bardzo zaawansowanym badaniom przeprowadzonym w ostatnich latach
zidentyfikowano wiele genow, ktorych mutacje odpowiedzialne sg za dziedziczng predyspozycje do
nowotworow ztosliwych. Ponadto, dzieki temu mozliwa stala sie identyfikacja oséb posiadajacych
zmutowane geny z wykorzystaniem analiz molekularnych [7]. [1], [2].

Jako pierwszy w 1866 roku Broca opisat przypadek rodzinnie wystepujacego raka piersi i watroby,
z kolei w 1900 r. Haaland przedstawit teorie dziedziczenia choréb nowotworowych, ktéra opierata
sie na zalozeniu, ze niektére nowotwory dziedzicza sie zgodnie z zasadami Mendla. Z aktualnych
badan juz wiemy, ze nowotwory moga by¢ dziedziczone w rodzinach w sposéb autosomalny
(dominujacy lub recesywny)- w takich przypadkach méwimy o nowotworach dziedzicznych. Obecnie
wiadomo, ze u podstaw procesu nowotworzenia leza zmiany w informacji genetycznej, kiedy to ten
wieloetapowy proces rozpoczyna sie od zmiany genetycznej w pojedynczej komorce i postepuje,
prowadzac do rozwoju (czasami przez wiele lat) guza nowotworowego. Taki guz moze naciska¢ na
sasiadujace tkanki, a w efekcie dawaé przerzuty do innych narzadow.

Dostep do calego artykulu: Wybrane metody analizy nieznanych mutacji w DNA- metody badania
mutacji powodujacych nowotwory ztosliwe dziedziczone w sposob rodzinny cz. I
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