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W ponizszej pracy podsumowujemy nasze opinie, wypowiedziane wczesniej w trakcie ,Debat Onkologicznych’,
dorocznej Konferencji Naukowej pisma Nowotwory Journal of Oncology, ktéra odbyta sie w Warszawie 8-9 kwietnia
2016 r. Nasza prezentacja nie stanowi typowej pracy przegladowej, zawiera bowiem wtasne poglady autoréw zamiast

Can genetic testing be useful for defining the risk of cancer?

This article is a summary of the opinions of the authors, as presented at the annual conference of the Nowotwory
Journal of Oncology, ‘Oncological Debates; held in Warszawa, 8-9th April 2016. This work is not a typical review, in
that it contains only the viewpoints of the authors, as opposed to any critical review of the literature.
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Whbrew oczekiwaniom czytelnikéw pomiedzy autora-
mi tej pracy nie ma rozbieznosci w ocenie przydatnosci
testéw okreslajacych ryzyko zachorowania na choroby
nowotworowe. Réznimy sie jedynie w ocenie mozliwosci
praktycznego wykorzystania znanych juz dzis markeréw.
Obaj zgadzamy sie co do koniecznosci prowadzenia dal-
szych badan nad poszukiwaniem nowych markeréw lub
ich surogatéw. Patrzymy w przysztos¢ w nadziei, ze nasza
wiedza o chorobach nowotworowych juz wkroétce osiggnie
poziom pozwalajacy na bardziej precyzyjna diagnostyke
nie tylko podatnosci na zachorowania, ale takze na wcze-
sne rozpoznanie choroby i Swiadomy wybér optymalnej
dla danego podtypu molekularnego nowotworu terapii.
Dlatego postanowilismy ten artykut napisa¢ wspolnie,

niespecjalnie akcentujac niewielkie réznice istniejace
miedzy nami.

Miedzy dwojgiem wybranych losowo ludzi zréznicowa-
nie genetyczne nie przekracza 0,5%. Mimo tak, zdawatoby
sie, niewielkich réznic zréznicowanie to jest przyczyna
odmiennej podatnosci na zachorowanie. Jezeli przyjmiemy
zatozenie, ze u podstaw rozwoju wiekszosci choréb leza
zaburzenia genetyczno-molekularne, bedace wynikiem
predyspozycji genetycznych i wptywu czynnikéw sSrodowi-
skowych, to niemal wszystkie choroby mozemy zaliczy¢ do
jednej z trzech klas: 1) choréb jednogenowych, 2) choréb
wielogenowych oraz 3) choréb ztozonych (wieloczynni-
kowych, w ktérych efekt srodowiska jest dominujacy).
U podtoza choréb jedno- i wielogenowych lezg zmiany
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Artykut w wersji pierwotnej:

Nalezy cytowac wersje pierwotna.
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w genach zwiekszajacych tzw. chorobowos¢. Zmiany w tych
genach sa w populacji rzadkie, ale zazwyczaj cechuje je
wysoka penetracja’. Obserwowane zmiany moga dotyczy¢:
1) utraty lub nabycia chromosomu(éw); 2) rearanzacji zwia-
zanych z utrata lub nabyciem fragmentéw chromosomoéw
(tzw. aberracje chromosomowe); 3) utraty lub nabycia
krétkich sekwencji nukleotydowych; 4) zamiany, insercji
badz delecji pojedynczych nukleotydéw z sekwencji DNA;
5) zmian epigenetycznych niezwigzanych ze zmianami
w sekwencji DNA. Z kolei choroby wieloczynnikowe sa
wypadkowa wielu chorobowych determinant genetycz-
nych, wynikajacych gtéwnie z polimorfizméw pojedyn-
czych nukleotydéw (SNPs — single nucleotide polymorphy-
sims), ktére stanowiag ponad 90% zmiennosci genetycznej
i wystepuja w populacji z czestoscig powyzej 1%. Jest to
czestos¢ na tyle wysoka, ze jej przypadkowe pojawianie sie
w populacji jest mato prawdopodobne. Polimorfizmy,ge-
néw podatnosci”sg stabymi modyfikatorami ryzyka choro-
by, ktére w izolacji zazwyczaj na wptywaja na rozwdj cho-
roby, natomiast ze wzgledu na niezalezny dob6r poszcze-
golnych determinant moga powodowaé nagromadzenie
licznych zmian o dziataniu addytywnym. Dla rozwoju cho-
réb ztozonych kluczowe znaczenie maja takze czynniki
srodowiskowe, wykazujace zapewne zwigzek z rozwojem
kazdej choroby poprzez wptyw na poziom ekspresji ge-
néw powiazanych z dang chorobg, i dlatego kazdy chory
w odpowiedzi na osobniczo zmienne mechanizmy obronne
i adaptacyjne moze reagowac indywidualnie na bodzce
chorobotworcze.

Zmiennos¢ genetyczna jest wielkoscia ciggta. Przystoso-
wuje ona organizmy do warunkéw srodowiska i odpowiada
za fenotypowe zréznicowanie populacji. Jest przypadkowa
inie podaza w zadnym okreslonym kierunku, a srodowiskowa
presja selekcyjna zazwyczaj eliminuje niekorzystne warianty
genetyczne. Gtéwnym zrédtem zmiennosci materiatu ge-
netycznego komoérek somatycznych jest niedoskonatos¢
procesu powielania DNA oraz mutacje wynikajace z dzia-
fania czynnikéw mutagennych (fizycznych, chemicznych,
biologicznych). Ten ewolucyjnie wyksztatcony proces jest
scisle kontrolowany przez mechanizmy zapobiegajace
nadmiernemu zréznicowaniu genetycznemu. Komérka ma
siedem podstawowych i okoto 15 ratunkowych systeméw
naprawy swojego materiatu genetycznego, co sprawia, ze
znakomita wiekszos¢ btedéw w sekwencji DNA zostanie
naprawiona. W przypadkach gdy naprawa jest nieskutecz-
na, bo uszkodzenia sa zbyt powazne, beda one skutecznie
eliminowane w procesie prowadzacym do $mierci komérki,
zwanym apoptozg, czyli $miercig programowang. Pomimo,
jak by sie wydawato, perfekcyjnych mechanizméw kontro-
Inych, zmiany w genomie sa co pewien czas powielone.

Moga woéwczas prowadzi¢ do zwiekszonej podatnosci od-
dziatywania organizmu na bodZce chorobotwdrcze. Btedy
te, o ile nie dotycza komérek rozrodczych, nie sg jednak
dziedziczone przez potomstwo.

Choroba nowotworowa jest klasycznym przyktadem
choroby wielogenowej. Jej przyczyna jest rownoczesne
uszkodzenie w wielu genach. Uszkodzenie niekoniecznie
musi oznacza¢ mutacje, czyli zmiane w sekwencji DNA. Moze
to by¢ jakakolwiek zmiana, w nastepstwie ktérej produkt
uszkodzonego genu traci lub co najmniej zmienia (zmniejsza
lub zwieksza) zdolnos¢ do spetniania swojej dotychczaso-
wej biologicznej funkgji. Rbwnoczesne uszkodzenie wielu
procesow realizowanych w komérkach prowadzi do utraty
homeostazy. Aby komoérka przeksztatcita sie w komérke
nowotworowa, czyli aby rozpoczat sie proces transformacji
nowotworowej, takich zmian pojawia sie od kilku do nawet
kilkudziesieciu. Dodatkowo muszg one dotyczy¢ tzw. gendéw
kierujacych (driver genes); jedynie zmiany w tej kategorii
gendw sg w stanie wyindukowac proces transformacji no-
wotworowej. Zmiany w genach zaliczanych do kategorii
genow towarzyszacych (passanger genes), co prawda, wpty-
waja na fenotyp guza, ale zmiany w tych genach nie moga
samodzielnie wyindukowac procesu kancerogenezy. | cho¢
genow kierujacych jest stosunkowo niewiele, to w réznych
typach nowotworu moga sie one zdecydowanie réznic.
Innymi stowy, geny kierujace w jednym typie nowotworu
moga by¢ genami towarzyszacymi w innym typie. Podob-
nie geny towarzyszace w jednym typie nowotworu moga
w innym typie nowotworu sta¢ sie genami kierujgcymi.
Nalezy takze zauwazy¢, ze zdolno$¢ do indukcji procesu
nowotworowego przez te same geny kierujace moze sie
znaczaco réznic. | tak mutacje w genie BRCAT sg silniejszym
induktorem transformacji w raku piersi niz w raku jajnika
czy raku gruczotu krokowego. | chociaz nie mozemy wy-
brac¢ sobie genomu, ktéry dziedziczymy po rodzicach ze
wszystkimizmianami decydujacymi o chorobowosci nasze-
go organizmu, to mozemy przynajmniej zidentyfikowac te
zmiany genetyczne, ktére zwiekszaja prawdopodobienstwo
transformacji nowotworowej.

Z badan epidemiologicznych wiadomo, ze — w zalezno-
$ci od typu — 5% do 15% nowotworéw ma podtoze rodzin-
ne. Poszukiwanie przyczyn, dla ktérych w takich rodzinach
czesciej wystepuja okreslone typy nowotworéw doprowa-
dzito do wyodrebnienia grupy genéw nazywanych gena-
mi podatnosci na zachorowania. Ich uszkodzenia zwiek-
szajg ryzyko zachorowania na okreslony typ nowotworu.
W zaleznosci od tego, jak bardzo zwiekszajg one szanse na
zachorowanie, méwimy o genach o duzej, sredniej i matej
penetracji. Uszkodzenia w genach o duzej penetracji moga
zwieksza¢ zachorowania z prawdopodobienstwem zbli-

1Czestoéc’ pojawiania sie cechy warunkowanej przez dany gen w fenotypie osobnika posiadajacego 6w gen.
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zonym do jednosci. Do tej grupy gendw zaliczamy BRCAT
i BRCA2, PTEN, INK2/p 16, TP53, VHL. Zwiazek z uszkodzenia-
mi w tych genach a procesem transformacji wykryto juz
w ubiegtym stuleciu. Geny o $redniej penetracji zwiekszaja
szanse na zachorowanie kilkakrotnie. Do tej grupy genéw
zaliczamy CHK2, NBS, czy PALB2. | cho¢ geny z tej grupy
naleza do kategorii kierujacej, to ich udziat w procesie trans-
formacji ma raczej znaczenie drugorzedne. Natomiast niska
penetracja wynika najczesciej z wariantéw polimorficznych
genoéw detoksykacyjnych, takich jak GST czy NOD. Wiekszos¢
genodw predyspozycji raka wykazuje funkcje gendw supre-
sorowych, a ich uszkodzenie prowadzi do pojawienia sie
produktoéw, ktére zmieniaja szeroki zakres podstawowych
dla komorki proceséw, takich jak naprawa DNA, regulacja
cyklu komoérkowego, apoptoza czy réznicowanie. Niektore
53 powigzane z procesami narzgdowo-specyficznymi, jak
mutacje w genach SLC25A13, ABCB11, FAP, HMBS i UROD, po-
wigzane z metabolizmem hepatocyta i — poprzez procesy
prowadzace do rozwoju marskosci watroby — zwiekszaja-
ce ryzyko rozwoju raka watrobowo-komérkowego. Tylko
nieliczne geny predyspozycji zwiekszaja ryzyko rozwoju
raka w nastepstwie mutacji aktywujacej. Ta grupa genéw
wplywa posrednio lub bezposrednio przede wszystkim na
przekaznictwo sygnatéw.

Rozwéj nowotwordéw sporadycznych (czyliich znako-
mitej wiekszosci) jest najczesciej wynikiem,niekorzystne-
go zbiegu okolicznosci” i jest procesem powolnym. Etap
preinicjacji, czyli narazenie na dziatanie karcinogendw,
trwa cate zycie cztowieka. Etap inicjacji trwa od 15 do 30 lat,
etap promogji kilka lat, a etap progresji — od kilku miesiecy
do kilku lat. Co wiecej, nowotwor sktada sie z kilku-kilku-
nastu klonéw komérek nowotworowych, réznigcych sie
zmianami w genomie. Skutkuje to zréznicowanym prze-
biegiem klinicznym oraz zmienng odpowiedzia na leczenie,
bowiem jednorodne z klinicznego punktu widzenia typy
nowotworéw moga znacznie réznic sie na poziomie mo-
lekularnym. | dlatego identyfikacja zmian molekularnych
mogtaby prowadzi¢ do praktycznej optymalizacji rozpo-
znania i procesu leczenia, a w niektérych przypadkach
by¢ moze nawet do zapobiezenia wystapieniu choroby.
Niestety, biologia nowotwordw jest wcigz jeszcze znana
fragmentarycznie, a powiazanie wielu zjawisk w jeden
logiczny ciag zdarzen czesto oparte jest na mysleniu zycze-
niowym. Z powyzszego wynika, ze decyzje terapeutyczne
w onkologii w ogromnej wiekszosci przypadkéw opieraja
sie na dosc¢ ograniczonej wiedzy o procesach zmienionych
w rozroscie nowotworowym i traktowaniu guza nowotwo-
rowego jako tworu przynajmniej w miare jednorodnego.
Takie podejscie jest gtéwna przyczyna zawodnosci stoso-
wanych biomarkeréw. Tym samym nie powinnismy pytac,
czy bytyby przydatne nowe testy genetyczne okreslajace
ryzyko zachorowania na nowotwory, a jedynie — dlaczego
wspotczesna medycyna postuguje sie tak ograniczong

liczba testéw genetycznych, pozwalajacych na wyboér naj-
skuteczniejszej dla chorego diagnostyki i najlepszej dla
niego terapii. W populacji polskiej rak piersi wystepuje
z czestotliwoscia 12%. Mutacje w genie BRCAT w komor-
kach somatycznych wystepuja z czestotliwoscig nieprze-
kraczajacg 3%. Mutacje w komdrkach germinalnych zwiek-
szaja ryzyko zachorowania w ciggu catego zycia kobiety
az do okoto 80%. Ryzyko zachorowania u kobiet majacych
dziedziczong mutacje w BRCA2, aczkolwiek nizsze, jest
réwniez wysokie i wynosi okoto 45 % w ciaggu catego zycia
kobiety. W rodzinnym raku piersi, poza patogennymi mu-
tacjami w genach BRCAT i BRCA2, istotna role odgrywaja
jeszcze mutacje w genach o sredniej penetracji, PALB2
i CHK2. | chociaz — jak sie wydaje — znamy wiekszo$¢
gendw kierujacych w rozwoju raka piersi, dzisiejszy stan
wiedzy pozwala na wytlumaczenie jedynie 30% wszyst-
kich silnie genetycznie uwarunkowanych przypadkéw raka
o tej lokalizacji. Inaczej méwiac, brak mutacji w znanych
genach predestynujacych do zachorowania nie pozwala
na wykluczenie podatnosci na zachorowanie, a jedynie
zmniejsza prawdopodobienstwo jej wystapienia.

Rozpoznanie i klasyfikacja choroby wynika ze sposobu
obrazowania fenotypu chorobowego. Wspdtczesna medy-
cyna postuguje sie gtéwnie metodami obrazowania anato-
micznego na poziomie makroskopowym i mikroskopowym,
co powoduje, ze rozpoznanie choroby jest mozliwe, gdy
ujawnig sie jej pierwsze objawy lub poprzez przypadkowe
stwierdzane nieprawidtowosci w badaniach dodatkowych.
Jedynie badania przesiewowe pozwalaja na zamierzone
wykrycie choroby w jej wczesnym, bezobjawowym okresie.
Jednak badania przesiewowe catych populacji s kosztowne
itrudne z powodoéw organizacyjnych. Zwiekszenie skutecz-
nosci badan przesiewowych oraz wyrazne obnizenie kosz-
téw opieki zdrowotnej bytoby mozliwe poprzez wdrozenie
do nadzoru lekarskiego tych subpopulacji os6b zdrowych,
u ktérych badania genetyczno-molekularne wskazujg za-
grozenie rozwojem choroby nowotworowej. Badania w skali
pojedynczego genu juz obecnie umozliwiaja diagnostyke
molekularna wielu choréb jednogenowych i w niektérych
(niestety nielicznych) przypadkach choréb wielogenowych.
W chorobach nowotworowych, dla ktérych znamy ,geny
predyspozycji’, badania genetyczne pozwalaja na ocene
ryzyka wystapienia choroby. Sadzi sie jednak, ze dopiero
wprowadzenie do praktyki medycznej wysoce wydajnych
technologii badawczych, a zwtaszcza sekwencjonowania
nastepnej generacji (NGS — next generation sequencing),
stworzy szanse na nowa, bardziej wydajna opieke zdro-
wotng zaréwno w odniesieniu do pojedynczego chorego,
jak i na poziomie systemu ochrony zdrowia w odniesieniu
do populagji.

Podstawowym sposobem poszukiwania nowych pa-
togennych wariantéw genetycznych sg badania asocjacyj-
ne. O doborze metod do badan asocjacyjnych decyduje

181



sita oddziatywania i czestos¢ wystepowania patogennego
wariantu genetycznego. W poszukiwaniu pojedynczych
wariantéw genetycznych o wysokim efekcie oddziatywania,
przektadajacym sie na wysokie ryzyko rozwoju choroby, ba-
dania genetyczne moga dotyczy¢ pojedynczych oséb (lub
rodzin), a podstawowa metoda badawczg jest sekwencjo-
nowanie wielkoskalowe catego genomu lub tylko sekwenciji
kodujacych wszystkich genéw (czyli eksoméw). Eksomy
zawieraja ponad 85% mutacji patogennych w,genach raka”
W poszukiwaniu licznych polimorfizméw pojedynczych
nukleotyddéw o niskim efekcie oddziatywania postugujemy
sie gtéwnie technologia mikromacierzy, umozliwiajaca ba-
dania prowadzone w skali genomu (GWAS — genome-wide
association study). Wspétczesne mikromacierze analizuja
w pojedynczym pomiarze do kilku milionéw polimorfi-
zmoéw. Poniewaz na poziomie polimorfizméw poszukuje-
my asocjacji o ilorazie szans zazwyczaj mniejszym od 1,5,
jedynie badania populacyjne, do ktérych wiaczane jest od
kilku do kilkudziesieciu tysiecy chorych i zdrowych oséb
grupy kontrolnej, umozliwiajg wykazanie znamiennych
statystycznie asocjacji.

Kolejnym problemem wymagajacym szybkiego rozwia-
zania jest odréznienie wariantu patogennego zwigzanego
z predyspozycja do zachorowania (mutacje w genach kie-
rujacych) od wariantéw w genach towarzyszacych, ktérych
obecnos¢ nie wptywa na rozwéj choroby nowotworowe;j.
Nalezy pamieta¢, ze DNA stanowi ogromny zbidr statycz-
nych informacji genetycznych, ktérych warianty moga, lecz
nie muszg modyfikowac fenotypu organizmu. | ten swoisty
,Szum genetyczny” utrudnia identyfikacje rzeczywistych
asocjacji genetyczno-fenotypowych. Zdajemy sobie juz
dzi$ sprawe z faktu, ze prosty odczyt informacji zapisanej
w DNA, opierajacy sie jedynie na znajomosci sekwencji, nie
jest wystarczajacy dla wyjasnienia i zmapowania fenotypo-
wych zmian chorobowych. Nie potrafimy jednak analizowac
zaleznosci epigenetyczno-srodowiskowych oraz nie znamy
kompensacyjnych mechanizmoéw dla patogennych warian-
téw genetycznych. Aby uzyska¢ wglad w petny obraz gene-
tycznych uwarunkowan choréb, w tym choréb nowotwo-
rowych, nalezatoby skatalogowac¢ wszystkie rownowazne
warianty. W odniesieniu do onkologii imperatywem staje sie
zatem skatalogowanie wszystkich ,genéw raka’, co wyma-
ga zsekwencjonowania tysiecy préobek genomowego DNA
zkomorek nowotworowych. Obecnie — z punktu widzenia
technologii badawczych — jest to juz mozliwe. Jednak aby
zapewniac nadzér genetyczno-molekularny w poszukiwa-
niu zwiekszonego ryzyka powstania choroby, nalezy takze
identyfikowa¢ $rodowiskowe czynniki chorobotworcze,
interakcje genowo-genowe i genowo-Srodowiskowe oraz
przekazywane z pokolenia na pokolenie modyfikacje epige-
netyczne. Jest to zadanie trudne zaréwno z punktu widzenia
jeszcze niedostepnej metodologii badan, jak i organizacji
przysztych badan.
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Leczenie ,empiryczne” wynikajace z ,0sobistego do-
Swiadczenia lekarza”, ktérego nie mozna nie docenia¢, po-
winno by¢ wzmocnione leczeniem wynikajacym z moleku-
larnej taksonomii choroby. Personalizacja leczenia powinna
dostosowywac leczenie do molekularnego podtypu choro-
by nowotworowej oraz uwzglednia¢ osobnicza zmiennos¢
w metabolizmie leku (farmakogenomika). Jednak nawet tak
oczywiste zatozenia napotykaja na trudnosci. Brakuje bo-
wiem ustalonych algorytméw postepowania, wykwalifiko-
wanego personelu, mechanizmoéw finansowania, regulacji
prawnych, a takze czesto brakuje dowoddéw uzytecznosci
klinicznej dla nowych biomarkeréw. Genetyczno-moleku-
larne opisanie fenotypéw chorobowych wymaga bowiem
wspotdziatania lekarza i biologa, ktérzy dostarcza danych
klinicznych i eksperymentalnych, oraz przedstawicieli dys-
cyplin, operujacych narzedziami biologii obliczeniowej.
Taka wspétpraca powinna stworzy¢ podwaliny genomiki
integracyjnej w onkologii klinicznej. | dopiero gdy poko-
namy trudnosci metodyczno-interpretacyjne w analizie
zmian molekularnych, prowadzonej w skali genomu, roz-
woj medycyny wyraznie przyspieszy. Jednakze dopdki le-
karz nie bedzie widziat bezposrednich korzysci ptynacych
z badan genetyczno-molekularnych w praktyce klinicznej,
nadal pozostaniemy przy badaniach molekularnych, nie-
podlegajacych weryfikacji praktycznej, bo prowadzonych
gtéwnie przez biologéw i biotechnologdw, bez czynnego
uczestnictwa lekarzy. | dlatego nauczanie genetykii biologii
molekularnej nalezy wprowadza¢ w znacznie szerszym za-
kresie w ksztatceniu przed- i podyplomowym. Bez tej wiedzy
lekarze pozostaja bezradni w zetknieciu zwynikami badan
uzyskanymi nowoczesnymi technikami sekwencjonowa-
nia kwaséw nukleinowych. Wéwczas bedzie takze mozliwy
szerszy udziat Srodowiska lekarskiego w rozwoju medycyny
molekularnej.

W Polsce powstata sie¢ poradni genetycznych. | cho-
ciaz wiekszo$¢ z nich oferuje testy genetyczne, zazwyczaj
oceniajace status w zakresie jednego lub kilku genéw pre-
dyspozycji do zachorowania na nowotwory ztosliwe, jedy-
nie nieliczne z nich przekazujg kompleksowa informacje
oryzykuzachorowania i obejmujg nadzorem onkologicznym
nosicielizmutowanych genéw i ich rodziny. Testowanie ge-
netyczne powinno by¢ poprzedzone analizg rodowodowa,
ktére — wykonane przez genetyka klinicznego — umozliwia
przypisanie chorego do okreslonej grupy ryzyka i ukierun-
kowuje zakres ewentualnego testowania genetycznego.
Niestety, w wiekszosci poradni genetycznych, zwykle na-
stawionych na zysk, wykonanie testu genetycznego nie
jest poprzedzone rozmowa z genetykiem klinicznym, a uzy-
skany wynik testowania jest na tyle ogélnikowy, ze zwykle
nie zaspakaja oczekiwan badanych. Porada przekazywana
przez poradnie genetyczng powinna miec charakter infor-
macyjny, a nie dyrektywny. Oprécz bezposredniej informacji
0 obciagzeniu genetycznym porada genetyczna powinna



zawierac nastepujace informacje: 1) czy i jak mozna zapobiec
wystapieniu choroby; 2) jak mozna wykry¢ chorobe w jej
wczesnym okresie rozwoju; 3) jak ograniczy¢ nastepstwa
choroby. Pacjentowi nalezy przekaza¢ takze informacje
o0 narazeniu na rozwaj choroby cztonkdw jego rodziny oraz
mozliwosci objecia ich kontrolg prewencyjna. W zadnym
przypadku wyniki wykonywanych testéw nie moga by¢ uzy-
te doinnych celéw niz zdrowotne. Pacjentowi i jego rodzinie
nalezy ponadto umozliwi¢ rozmowe z psychoonkologiem.
Niestety, te stuszne z zatozenia postulaty rzadko sg w petni
realizowane, co wynika gtéwnie z niedoboru genetykéw
klinicznych i psychoonkologéw w naszym systemie opieki
zdrowotnej. Z kolei wystepujace w nadmiarze na polskim
rynku medycznym prywatne firmy genetyczne oferuja naj-
czesciej jedynie badania tzw.,,genéw raka”.

O ile poradnictwo genetyczne, chociaz utomne, przy-
czynia sie do tworzenia nadzoru nad osobami narazonymi
na rozwoj rodzinnie uwarunkowanych nowotworéw ztosli-
wych, to stworzenie nadzoru genetycznego dotyczacego
nowotworéw sporadycznych jest nadal problemem nieroz-
wigzanym. Brakuje bowiem zasad i procedur badawczych
oceniajacych wptyw czynnikéw srodowiskowych na orga-
nizm cztowieka w skali zycia ludzkiego. | dlatego we wczes-
nym rozpoznawaniu nowotworéw ztosliwych o wybranych
lokalizacjach, takich jak rak piersi, rak jelita grubego, rak
szyjki macicy czy rak gruczotu krokowego, nadal zasadnicza
role beda petni¢ programy badan przesiewowych.
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